Mots Clefs -Maladie de Stargardt 

■ Fundus Ftavimaculatus 

- Dégénérescence tapéto-rétinienne centrale 
• Dystrophie maculaire juvénile dominante 

■ Dystrophie des cônes 

- Périfovéolopathie 

- «œil de bœuf» 
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Apres une revue générale de très nombreuses publications parues sur la maladie de Stargardt et une étude de 39 maladies de 
Stargardt et 22 Fundus Flavimaculaïus qu'il a suivies personnellement, l'auteur considère que ces deux affections sont identiques 
dans leurs caractéristiques cliniques, électrophysiologiques et génétiques 1) existe entre la forme strictement maculaire et la forme 
flavimaculée étendue, une forme intermédiaire avec « embarras» péri-maculaire. Le fait que l'on ait retrouvé ces trois formes 
associées indifféremment au sein de mêmes fratries nous amène à penser qu'il s'agit d'une seule maladie à expressivité variable. 

l a maladie de Stargardt, qu'elle soit pure ou flavimaculée, présente des aspects ophtalmoscopiques et fluorographiques typiques qui 
ont servi à poser le diagnostic des cas observés par l'auteur II dislingue les lésions maculaires des lésions extra-maculaires. ces deux 
types de lésions coexistant deux fois sur trois. 

Sur le plan fonctionnel, l'acuité visuelle tombe en quelques années à 1/lOème puis continue très lentement à s'altérer dans le temps. 
Le déficit fonctionnel, objectivé par l'étude de la vision chromatique, la pénmétric de profil et l'électrorétinogramme, est dû à 
l'altération grave des cônes maculaires dans les formes localisées à la macula, lorsque les lésions s'étendent sur tout le pôle 
postérieur, et même plus loin dans les formes centro-pénphériques, si l'altération reste prédominante pour les cônes, il s'y associe 
une atteinte des bâtonnets 

La dysfonenon du neuro-épnhélium s'associe à une altération précoce de l'épithélium pigmentaire comme le montrent les 
fluorographies et les électrooculogrammes. 

Bien que son tableau clinique soit assez typique, la maladie de Stargardt apparaît très polymorphe : 

- dans l'âge d'apparition, 

- dans ses aspects ophtalmoscopiques, 

- dans les formes observées à l'intérieur d'une même famille 

C'est ce qui lui a valu parfois l'appellation « fourre-loul «.Dans sa recherche pour isoler d'autres affections dégénératives maculaires 
juvéniles, l'auteur n'a pu individualiser que la dystrophie des cônes dans la conception de Krill et Deutman. 

L'hérédité du Stargardt pur ou flavimaculc est très fréquemment récessive, mais il existe des formes dominantes qui ne doivent pas 
être individualisées II n'existe aucune théiapcuuque, mais l'évolution de l'affection ne conduit pas à la cécité totale; l'acuité visuelle 
de l/20e et le champ visuel périphérique conservé permettent aux sujets de mener une certaine activité professionnelle, bien que le 
handicap les limite dans leurs études et leurs professions. 

La pathogénic reste inconnue, il s'agit probablement d'un trouble enzymatique L'atteinte primitive ne peut être située avec certitude 
bien que l'altération fonctionnelle soit certaine au niveau du cône, l'épithélium pigmentaire souffre de façon très précoce 11 est donc 
possible que le trouble métabolique agisse au niveau de la jonction épilhélium pigmentaire et neuro-épithélium. 
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INTRODUCTION 



Un siècle s'est écoulé depuis la première observation connue de dégénérescence maculaire 
juvénile (LEBER 1874). En fait, c'est seulement trente années plus tard, en 1909, que 
STARGARDT publia cette observation associée à ses propres cas. 

Dans son étude détaillée, STARGARDT fut le premier à différencier la dégénérescence macu- 
laire juvénile des autres dégénérescences et chorio-rétinites maculages. C'est ainsi que cette 
maladie a, avec juste raison, conservé son nom, même si antérieurement d'autres auteurs avaient 
publié des cas voisins. 

Voici dix ans, FRANCESCHETTI donnait à un aspect particulier du Fond d'oeil le terme de 
uFundus Flavimaculatus». Avec FRANÇOIS J. et BABEL J., il identifia certaines publications 
antérieures de dégénérescences maculaires juvéniles étiquetées maladies de STARGARDT 
avec taches blanc-jaunâtres périmaculaires comme des Fundus Flavimaculatus. Il est cependant 
curieux de constater, à la lecture de la publication princeps de STARGARDT, en 1909, que 
sur sept cas décrits, six avaient des lésions de type flavimaculé qui, pour quatre d'entre eux 
s'étendaient jusqu'en nasal de la papille. Si donc on se réfère à cette publication, comme l'ont 
sûrement fait CAOCCI, FRIEMANN et MYLIUS, le diagnostic porté est tout à fait valable. 

Ainsi MALADIE DE STARGARDT et FUNDUS FLAVIMACULATUS sont deux affections 
qui, dès leurs premières observations, ont été associées et imbriquées à tel point que, dans 
certains cas, on ne sait exactement s'il s'agit de l'une ou de l'autre maladie. 

Plus récemment sont apparues d'autres entités proches de la maladie de STARGARDT. Dystro- 
phie maculaire juvénile dominante (SORSBY et DAVEY 1955, DEUTMAN 1971), Dystrophie 
des cônes (SLOAN et BROWN 1962, GOODMAN et Coll. 1963), Dystrophie mixte des cônes 
et bâtonnets (BERSON et Coll. 1968), Rétinopathie pigmentaire centrale et péricentrale 
(DUKE ELDER 1940-1967). 

Il existe donc actuellement une tendance à différencier les types ou dégénérescences maculaires 
juvéniles et à multiplier les entités proches de la maladie de STARGARDT. Les critères de diffé- 
renciation utilisés étant ophtalmoscopiques, fluorographiques, génétiques et électrologiques. 

Le but de notre travail est de donner, par l'étude de nos cas personnels confrontés avec ceux de 
la littérature, les éléments cliniques et paracliniques qui identifient la maladie de STARGARDT 
et le FUNDUS FLAVIMACULATUS, de préciser les rapports qui existent entre ces deux affec- 
tions, enfin de voir si l'on peut différencier de nouveaux types de dégénérescence maculaire 
juvénile de la maladie de STARGARDT telle que nous l'avons identifiée. 
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OBSERVATIONS PERSONNELLES 



HISTORIQUE 



1- MALADIE de STARGARDT 



C'est en 1903 que STARGARDT découvrit l'affection. Dans l'article princeps, en 1909, il 
décrivit deux familles au sein desquelles sept membres étaient atteints de dégénérescence 
progressive de la macula. 

Les parents étaient normaux et non consanguins. L'affection débutait dans la jeune enfance, 
avant quinze ans, la vision centrale bonne antérieurement diminuait progressivement. A l'aide 
de ces sept cas, selon l'âge de la maladie et l'aspect ophtalmoscopique, STARGARDT décrivit 
les différents stades de cette maladie. 

Le fond d'oeil, dans un premier temps (Paul H), était caractérisé par «une certaine irrégularité 
de pigmentation dans la région maculaire, cette irrégularité pouvait encore passer facilement 
pour un aspect normal», puis (Marie H), «on décelait sur la surface maculaire plusieurs taches 
gris-jaunâtres qui se détachaient à peine du reste du fond d'œil. De plus, en même temps, on 
constatait l'absence totale de reflet fovéolaire. Un peu plus tard, (Maurice N), apparaissaient 
sur la macula de petits foyers jaune-orangés nouveaux qui pouvaient confluer en de plus gros. . . 
A ce moment la pigmentation devenait plus irrégulière, de tous petits amas de pigments amor- 
phes recouvraient la zone atteinte et étaient répartis de façon irrégulière. Les reflets fovéolaires 
et maculaires avaient alors disparu.» Les petites taches jaunâtres s'étendaient ensuite jusqu'au 
reflet maculaire et au-delà «alors que la zone atteinte s'agrandissait de tous côtés (Wilhelmine 
H) les altérations augmentaient au centre du foyer» pour aboutir à l'aspect d'un trou avec de 
gros amas pigmentaires. Chez Dorothée H, il constatait à ce stade «de tous petits flocons blancs, 
semblables à ceux que l'on voit au cours de l'albuminurie, ces flocons s'éloignaient alors en tous 
sens et un peu au-delà de la partie globalement atteinte, accompagnés de très subtils rayons 
blancs . . . Au stade final (Henri N), // se formait un foyer ovale transversal d'un diamètre de 
1 1/2 à 2 diamètres papillaires, nettement délimité, dont les bords étaient légèrement pigmen- 
tés ; au fond de ce foyer, on reconnaissait quelques vaisseaux choroïdiens épars, d'un jaune 
orangé sale. Le fond lui-même étant jaune-gris sale et l'ensemble du foyer étant recouvert 
d'amas pigmentaires amorphes et fins . . . Dans tous les cas, à l'exception des premiers stades, 
on trouvait, près des foyers maculaires, de toutes petites taches blanchâtres de la taille de 1/2 à 
1/10 de diamètre papillaire. Ces taches ressemblaient beaucoup à celles de la rétinite ponctuée 
albescente, mais elles étaient toutes moins contrastées . . . On les trouvait le plus souvent aux 
limites proches de la macula, mais aux stades ultérieurs (Henri N), on les voyait beaucoup plus 
loin jusqu'à la périphérie, et elles s'étendaient en direction de gros troncs vasculaires rétiniens et 
même au-delà de ceux-ci et de la papille. Les vaisseaux rétiniens étaient toujours parfaitement 
normaux, par contre, après une certaine évolution, il se produisait une pâleur légère du secteur 
temporal de la papille. » 

STARGARDT pensait que l'affection siégeait, au début du moins, dans les couches profondes 
de la rétine et qu'il s'agissait d'un processus dégénératif se rapprochant de la rétinite pigmen- 
taire, mais avec atteinte des cônes et non des bâtonnets. 



STARGARDT présentait, en fin de communication, un cas semblable très antérieur au sien 
(1874) que LEBER lui avait transmis : celui d'un enfant, âgé de sept ans, atteint de dégéné- 
rescence progressive du centre de la rétine chez qui s'ajoutèrent plus tard de légères altérations 
périphériques rétiniennes. 

D'autres observations, publiées antérieurement à STARGARDT, semblent aussi appartenir à 
cette affection : LANG (1885) frère et sœur atteints. R.D. B ATT EN (1879) deux frères. 
MAGERS (1899), deux frères. DUJARDIN (1904) deux frères. JACKSON (1905) deux sœurs 
avec consanguinité des parents. VALUDE (1806) un cas solitaire. STEINDORFF (1906) deux 
sœurs. BAUMGARTEN (1907) une fille avec atteinte mixte centrale et périphérique. JENNING 
(1909) trois filles d'un mariage consanguin. 

STARGARDT fit d'autres publications sur cette affection 1913, deux frères et une sœur (alté- 
ration centrale associée à une atteinte périphérique), 1916, un homme 1917-1925, nouveaux 
sujets atteints de la même maladie. 

Il faut noter que se sont différenciées, au fur et à mesure des publications, d'autres atteintes 
progressives dégénératives du pôle postérieur, en particulier les dégénérescences maculo-céré- 
brales (lipidoses) type TAY SACHS ou SPIELMEYER VOGT (Classification des dégénérescen- 
ces rétiniennes centrales de STARGARDT, 1917). 

Il nous a semblé souhaitable, en hommage à STARGARDT, de faire suivre ce court historique 
d'un tableau récapitulatif des 7 cas de sa publication princeps et des deux illustrations de 
l'époque. 

De très nombreuses publications sur cette maladie ont été faites ; on en trouvera l'étude ex- 
haustive dans l'excellent ouvrage de DEUTMAN sur les dystrophies héréditaires du pôle pos- 
térieur de l'œil, paru en 1971. 

Nous rappellerons succinctement, dans ses grandes lignes, l'évolution des idées sur la maladie 
de STARGARDT depuis sa description princeps. 



AU COURS D'UNE PÉRIODE CLINIQUE 

Les auteurs, très nombreux, ont rapporté des observations pouvant s'y rattacher en insistant : 

♦sur les aspects pphtalmoscopiques (LEWINA 1923, VALUDE & Coll. 1925, BROWN 1928, 
TILLE 1929, CAOCCI 1935, BIETTI 1937, SORSBY 1940, BONNET & CHAUVIRÉ 1943, 
MISSIROLI 1947, FRANÇOIS J. & Coll. 1949, 1952, 1956, 1962, SUN 1951, ROSEHR 
1954, MYLIUS 1955, KOZLOWSKI 1958, GRÙTZNER 1961 . . . ) 

♦sur le mode évolutif (BEHR 1920, BEHR 1921, Von RÔTTH 1931, WAARDENBURG 
1932-1963, WAKAYAMA 1939, SORSBY 1940-1941, HALLERMAN 1941, LLOYD 1943, 
ELWYN 1946-1955, ARRUDA 1947, AGATSTON 1948, BROGNOLI 1949, KLIEN 1950- 
1958, ROSEHR 1954, MYLIUS 1955, FRIEMAN 1955, GABA 1956 . . . ) 
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•sur les associations possibles (DE ROSA 1925, BORSOTTI 1931, BORSELLINO 1935, 
FRANCESCHETTI & KLEIN 1941-1947, BONNET & HUGONNIER 1947, FRIEMAN 1955, 
VAN BOGAERT 1957, FRANÇOIS J. & MASTILOVIC 1961, BESSIERE & Coll. 1962, 
FRANÇOIS J., VERRIEST & DE ROUCK 1962, WALSH 1962, LEDIC VAN BOGAERT 
1966, MALIK & Coll. 1966). 

En fait, si l'on s'en réfère aux textes originaux, un certain nombre de ces publications ne cor- 
respondent pas à des maladies de STARGARDT et doivent être éliminées. 

- La transmission hérédo-familiale a été particulièrement étudiée. Tous les auteurs sont 
d'accord sur le mode d'hérédité récessif autosomal de cette maladie, mais la discussion reste 
ouverte pour les formes dominantes (DEUTMAN 1971, FRANÇOIS J. 1974). 

- Les examens histologiques effectués sur des affections évoluées ont montré des altérations 
importantes du neuro-épithélium et de l'épithélium pigmentaire. 

- L'altération précoce du sens chromatique, STARGARDT 1909, 1913, 1916, 1917, BEHR 
1920, MORELLI 1924), a permis aux auteurs de confirmer l'atteinte primitive des photorécep- 
teurs puisque la dyschromatopsie était acquise (CLAUSEN 1921 & RIEGER 1925). 

La dyschromatopsie d'axe rouge-vert avec diminution de la sensibilité au rouge est classique 
(STARGARDT 1909, 1913, 1916, 1917, BEHR 1920, MORELLI 1924, RIEGER 1925, 
FRANCESCHETTI 1930, LANDOLT 1955, FRANÇOIS J. & Coll. 1956, 1957, 1961, 1962, 
GRÙTZNER 1961, VERRIEST 1964 . . . ), de même son évolution vers l'achromatopsie 
(FRANÇOIS J., VERRIEST, DE ROUCK 1962, DEUTMAN 1971 . . . ). Cependant, d'autres 
altérations de type bleu-jaune peuvent être rencontrées (LANDOLT 1953, HONG 1957, 
BOZZONI 1959, COX 1960-1961, DEUTMAN 1971). 



DANS LA SECONDE PÉRIODE ÉLECTROPHYSIOLOGIQUE 

Les recherches sur la maladie de STARGARDT ont repris pour déterminer, en fonction des 
altérations de l'électrorétinogramme et de l'électro-oculogramme, le primum movens de la 
maladie. 

Bien que de nombreuses recherches aient été faites sur cette question (KARPE 1946-1958, 
DOLLFUS & Coll. 1951, FRANCESCHETTI & Coll. 1955, FRANÇOIS J. & Coll. 1956, 
1969, ISER & GOODMAN 1956, WADENSTEN 1956, HECK 1957, BESSIERE & CHABOT 
1958, HENKES 1958, JAYLE & Coll. 1959-1964, RUEDEMANN & NOELL 1961, PONTE 
1966, BESSIERE & Coll. 1962-1969, KRILL 1966, NIEMEYER 1969, PERDRIEL 1969, 
PINKERS 1971, COSCAS 1971, STANGOS & Coll. 1972) il semble que les méthodes em- 
ployées ne soient pas suffisamment fiables pour être valablement interprétées. 



Les résultats peuvent paraître contradictoires : 



- L'électrorétinogramme est soit normal dans les formes purement centrales (KARPE 1946- 
1948, DOLLFUS & Coll. 1951, FRANÇOIS J. 1952, FRANCESCHETTÏ & Coll. 1955-1963, 
WADENSTEN 1956, BESSIERE & Coll. 1957, FRANÇOIS J. & Xoll. 1958-1962-1968, 
STRAUB 1961, DEUTMAN 1971, JAEGER 1973 ... ) ; soit anormal et même dans les formes 
purement centrales (JACOBSON & Coll. 1956, BESSIERE & CHABOT 1958, JAYLE & Coll. 
1959, TOUFIC 1959, RUEDEMANN & NOELL 1961, BESSIERE & Coll. 1962-1969, KRILL 
1966, FRANÇOIS J. & DELAEY 1969, NIEMEYER 1969, PERDRIEL 1969, PINKERS 1971, 
COSCAS&Coll. 1971, DEUTMAN 1971 , STANGOS & Coll. 1972, JAEGER 1973). 

- L'électro-oculogramme est soit normal dans les lésions strictement maculaires (KRILL 1966, 
FRANÇOIS J. & Coll. 1969, DEUTMAN 1971, JAEGER 1973 . . . ) ; soit anormal KRILL 
1966, KELSEY 1969, ADAMS & Coll. 1969, PERDRIEL & Coll. 1970, PINKERS 1971, 
DEUTMAN 1971, GLIEM 1971, DORNE & ESPIARD 1971, JAEGER 1973 . . . ) par- 
fois même lorsqu'il n'existe aucune lésion ophtalmoscopique débordant la macula (DEUTMAN 
1971 ...). 

Nous reverrons le problème lors de notre étude personnelle. 



LA TROISIEME PÉRIODE FLUOROGRAPHIQUE 

Elle a commencé lors de l'introduction de cette méthode dans les investigations ophtalmo- 
logiques. Elle a montré à la plupart des auteurs (BONNIN & BOUSQUET 1958, NORTON & 
Coll. 1965, AMALRIC 1966-1967, JÙTTE & LAMBRE 1968, FRANÇOIS J. & DELAEY 
1969, BABEL 1970, DEUTMANN 1971, BABEL 1971, BABEL & STANGOS 1972, Von der 
WERF 1972, COSCAS 1973, JAEGER 1973, FRANÇOIS P. 1973 . . . ).la participation cons- 
tante de l'épithélium pigmentaire à l'affection, l'anneau périf ovéolaire fluorescent apparaissant 
dans la quasi totalité des cas. Les quelques rares exceptions de cette altération de l'épithélium 
pigmentaire (FRANÇOIS J. 1970) méritent une discussion que nous reprendrons en fonction 
de notre étude personnelle. 
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Tableau 1 

MALADES DE LA PUBLICATION PRINCEPS DE STARGARDT 



Nom 


Age de 
début 


Age de 
consultation 


Acuité 
visuelle 


Champ visuel 

isoptères 
périphériques 


Champ visuel 
aux couleurs 


Fond d'œil 


Lésions 
flavimaculées 


Dorothée H. 


14 


20 


4/50 8/50 


Nx 


Sc.Cent.R-V 
10-15° 


Dégénérescence 
maculaire 


le long de la veine 
temporale inférieure 


Paul H. 


16 


17 


8/35 8/25 


Nx 


Sc.Cent.R-V 

3° 


Normal 
au début 


Périmaculaires 


Wilhelmine H. 


15 


15 


8/15 8/10 


Nx 


Sc.Cent.R-V 
15° 


Dégénérescence 
maculaire 


le long des artères 
temporales supérieures 
et inférieures 


Marie H. 


12 


12 


8/15 8/15 


Nx 


Sc.Cent.R-V 
23° 


Petites taches 
maculaires 




Louis N. 


12 


20 


doigts à 
5 mètres 


Nx 


Sc.Cent.R-V 
1012° 


Dégénérescence 
maculaire 


sur tout le F0 


Henri N. 


13 


18 


doigts à 
4 mètres 


Nx 


Sc.Cent.R-V 

5° 


Dégénérescence 
maculaire 


sur tout le FO 


Maurice N. 


8 


15 


3/35 3/50 


Nx 


Sc.Cent.R-V 
5-6° 


Dégénérescence 
maculaire 


au pôle postérieur 




2- FUNDUS FLAVIMACULATUS 



Le terme de «Fundus Flavimaculatus» prit naissance en 1963, lorsque FRANCESCHETTI isola 
cette maladie d'un groupe d'affections encore non classées en la définissant comme une dégéné- 
rescence tapéto-rétinienne avec «la présence au niveau ou autour du pôle postérieur de taches 
jaunes ou jaune-blanchâtres disséminées ou groupées en une région déterminée». 

Cette dystrophie pouvait être soit pure, non évolutive et de bon pronostic, soit associée à une 
dégénérescence maculaire ou à une héméralopie. Pour FRANCESCHETTI, en 1963, dans les 
cas purs, des fonctions visuelles et l'électrorétinogramme étaient tout à fait normaux. Dans les 
cas associés à une dégénérescence maculaire et plus rarement à une héméralopie, il existait 
tout de même une réponse de l'électrorétinogramme en scotopique diminuée, mais toujours 
présente. 

Dans la publication originale et les suivantes, 36 sujets ont été décrits par FRANCESCHETTI. 
Vingt hommes pour seize femmes, dix-sept sujets avaient moins de 25 ans, un cas sur deux avait 
une affection maculaire de type STARGARDT, les autres avaient une vue presque normale. 
L'affection était héréditaire de type récessif. 

Cette maladie a suscité depuis dix ans de nombreuses publications. Elles concernent souvent des 
cas familiaux (HOLLWICH 1963, RAVAULT & Coll. 1966, AMALRIC 1967-1971, KLIEN & 
KRILL 1967, BROWN & HILL 1968, KAREL 1968, DEUTMAN 1971, Von der WERF 1972, 
BABEL 1972) d'autres sont des cas isolés (SCIALFA 1964, SCHENK 1964, CARR 1965, 
ROLIHER 1966, BABEL & FARPOUR 1967-1972, HELM 1967, AMALRIC 1967-1971, 
BUIUC & BUIUC 1967, YURI 1969, FRANÇOIS J. 1970, DEUTMAN 1971, IRVINE 1972). 

Un examen histologique a été réalisé, il ne porte malheureusement que sur les lésions périphé- 
riques, la macula de cet œil ayant été englobée dans un tissu cicatriciel d'origine post-trauma- 
tique. 



CETTE MALADIE EST CARACTÉRISÉE : 

- Par un aspect ophtalmoscopique particulier : existence de taches rétiniennes profondes, jau- 
nâtres, souvent en queue de poisson localisées au pôle supérieur, ou en couronne autour du 
pôle postérieur. 

- Cet aspect correspond sur le plan fluorographique à l'apparition, dès le temps artériel, de 
taches fluorescentes de même forme. (KLIEN & KRILL 1967, WESSING 1968, DEUTMAN 
1971, BABEL 1972). Il s'y associerait, une fois sur deux, des lésions maculaires de type 
STARGARDT (FRANCESCHETTI & FRANÇOIS J. 1965, KLIEN & KRILL 1967, 
DEUTMAN 1971 . . . ). 
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- Cette maladie est en général récessive autosomale FRANCESCHETTI & FRANÇOIS J. 
1965, KLIEN & KRILL 1967, DEUTMAN 1971 . . . ). 

La vision très diminuée dans les formes accompagnées d'altération maculaire resterait bien 
conservée dans les formes pures (FRANCESCHETTI, FRANÇOIS J. & BABEL 1963, KLIEN 
& KRILL 1967, DEUTMAN 1971 ... ). 

- Le trouble de la vision colorée (FRANCESCHETTI, FRANÇOIS J. & BABEL 1963, 
FRANCESCHETTI, FRANÇOIS J. 1965, HOLLWICH 1963, SCHENK 1967, KRILL & KLIEN 
1965, RAVAULT & Coll. 1966, DEUTMAN 1971, BABEL 1972) l'absence ou de très légères 
perturbations de l'adaptométrie (FRANCESCHETTI, FRANÇOIS J. & BABEL 1963, KRILL 
& KLIEN 1963, SCHENK 1964, SCIALFA 1964, CARR 1965, BRUNI 1966, ROUHER & 
Coll. 1966, RAVAULT & Coll. 1966, KLIEN & KRILL 1967, YURI & Coll. 1969) etcampi- 
métriques (FRANCESCHETTI & FRANÇOIS S. 1365, KLIEN & KRILL 1967, DEUTMAN 
1971 . . . ) la rapprochent de la maladie de STARGARDT. Il en est de même de l'électrorétino- 
gramme normal (HOLLWICH 1963, SCHENK 1964, SCIALFA 1964, FRANCESCHETTI, 
FRANÇOIS J., BABEL 1963, FRANCESCHETTI, FRANÇOIS J. 1965, CARR 1966, 
RAVAULT & Coll. 1966, PERINI 1966, PONTE 1966, TORELLI & VOLPI 1966, HELNER 

1967, YURI & Coll. 1969, GLIEM 1971 ...) subnormal (KLIEN & KRILL 1967, DEUTMAN 
1971, BABEL 1972) et de l'électro-oculogramme normal ou subnormal (KRILL 1966, GASS 

1968, KLIEN & KRILL 1967, DEUTMAN 1971, PINKERS 1971, BABEL 1972; FRANÇOIS 
J. 1974). 



37 



OBSERVATIONS PERSONNELLES 



Ces observations ont été étudiées 
dans le Service d'Ophtalmologie de la Cité Hospitalière de Lille 
Professeur P. FRANÇOIS 



Elles ont été classées par ordre alphabétique en trois groupes : 

Maladies de STARGARDT strictement maculaires 
Observations 1 à 25 

Maladies de STARGARDT avec lésions périmaculaires 
Observations 26 à 39 



FUNDUS FLAVIMACULATUS 

Observations 40 à 61 
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OBSERVATION 1 Famille I (1) Figure 40 (2) 



Ascendants et collatéraux indemnes en dehors d'une sœur. 
Robert, vu à l'âge de 19 ans, envoyé par l'armée. 
VOD : 1/10 - VOG : 1/10 (3) 
Début de l'affection à 14 ans 

F.O. droit : aspect dégénératif maculaire avec petit remaniement pigmentaire 
F.O. gauche : cicatrice de chorio-rétinite maculaire traumatique 
Fluorographie 0D : imprégnation fluorescéïque périfovéolaire en ocelle 
Vision des couleurs OD : altération d'axe rouge-vert 

Périmétrie de profil : scotome relatif œil droit et déficit paramaculaire absolu œil gauche, 
correspondant à la cicatrice chorio-rétinienne 

L'électro-oculogramme est altéré du côté de la chorio-rétinite traumatique 
Le rapport d'ARDEN est 1,90 OD et 1,50 OG 

L'électrorétinogramme donne des réponses un peu faibles au rouge et une diminution de 

l'onde b 1 à gauche 

Les P.O.E. sont normaux 

AND . . . Robert avait déjà été examiné à l'Hôpital Laënnec ; sa sœur Marie-Esther semble 
également atteinte, nous n'avons pu l'examiner. 



OBSERVATION 2 - Famille II Figures 47 -48 

Ascendants et collatéraux indemnes en dehors d'un frère 

Vue à 43 ans 

Strabisme divergent 

Début de l'affection à 22 ans 

VOD : 1/20 - VOG , 1/50 de près - P 14 ODG 

F.O. D et G : aspect dégénératif remanié avec gros pigments des deux maculas. 
Papilles normales 

Fluorographie : destruction de l'épithélium pigmentaire et de la rétine au pôle postérieur. 
Réseau des gros vaisseaux choroïdiens apparent et chorio-capillaire disparue 
Vision des couleurs altérée d'axe rouge-vert 

Périmétrie de profil : œil droit : scotome central absolu de 10 , œil gauche : scotome central 
absolu de 30° 

Electrorétinogramme altéré en photopique 

Malade suivie depuis 10 ans, l'électrorétinogramme s'est aggravé récemment après thérapeutique 
anti-bacillaire 

Electro-oculogramme : rapport d'ARDEN 1,6 et 1,8 

(1 ) Chaque observation est accompagnée de son arbre généalogique lorsqu'il a été possible de 
l'établir 

(2) Les quatre planches de fluorographies, incluses dans la première partie, ont été ajoutées lors 
de la réédition 

(3) Toutes les acuités visuelles sont données avec correction 
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PLANCHE I 

Angiographies fluorescéïniques 




Fig. 7 -Obs. 14 Fig. 8 -Obs. 15 

Ocelle large ou petit «œil de bœuf» Ocelle ou «œil de plume de queue de paon» 



OBSERVATION 3 - Famille III Figures 3 -29 



Ascendants indemnes 

Suivi par son ophtalmologiste depuis Février 1959 pour lunettes sans affection particulière 
En 1968, à l'âge de 14 ans, lors d'une visite annuelle, baisse de vision 
OD : 5/10 - OG :2/10 

F.O. pratiquement normal, traité pour névrite car papilles un peu pâles 
Bilan étiologique négatif 

Vu à la Clinique Ophtalmologique de Lille avec vision de 5/10 et 1,4/10, de près : Pio, Pio 
F.O. droit et gauche : d'aspect œdémateux et remanié dans la région maculaire avec plis 
radiaires très fins périmaculaires 
Papilles un peu pâles 

Fluorographie : image en ocelle typique - Dyschromatopsie d'axe rouge-vert 
En périmétrie de profil : OD : léger scotome central relatif (4 ) 
OG : scotome central plus marqué de 6 à pentes raides 
Électrorétinogramme normal 



OBSERVATION 4 - Famille IV Figure 4 

Ascendants, collatéraux et descendants indemnes 
Début de l'affection à l'âge de 34 ans - Vu dans le mois 
Vision OD : 6/10 - OG : 8/10, P3 et P2 de près 

F.O. : dégénérescence maculaire bilatérale circonscrite à la macula avec amas pigmentaires 
Fluorographie : imprégnation bilatérale des deux maculas réalisant l'aspect en œil de bœuf 
Vision des couleurs très légèrement altérée sans axe 
Périmétrie de profil : scotome périfovéolaire ODG absolu 
Électrorétinogramme : atteinte photopique légère 
Électro-oculogramme : rapport d'ARDEN : 1,50 et 1,60 



OBSERVATION 5 - Figure 5 

Enquête génétique non faite 

Envoyé par la Médecine du Travail 

Baisse de vision depuis l'âge de 20 ans 

Vu à 27 ans : vision ODG 1/10 et Pô de près 

F.O. D et G : aspect aplasique des maculas avec deux petites hémorragies sus-maculaires OG 

Fluorographie : imprégnation bilatérale des maculas de type œil de bœuf 

Dyschromatopsie d'axe rouge-vert ODG 

Périmétrie de profil : scotome central absolu d'environ 3 ODG 

Électrorétinogramme altéré en photopique 
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OBSERVATION 6 



Enquête génétique non faite 

Début de l'affection non précise. Agé de 34 ans 

VOD4/10 - VOG6/10 

Fond d'œil : aspect dégénératif de type STARGARDT des maculas avec remaniement 
pigmentaire et pâleur du secteur temporal de la papille 

Fluoroscopie : imprégnation inhomogène des maculas, très légère, non retrouvée sur les graph i< 
Périmétrie de profil : scotomes centraux relatifs bilatéraux 
P.O. E. : légère altération au rouge 

OBSERVATION 7 - 

Enquête génétique : parents inconnus 

Début de l'affection à 9 ans : VOD 4/10 - VOG 3/10 

A 13 ans : 1/10 et Pô 

A 23 ans: 1/20 

Au Fond d'œil : dégénérescence maculaire avec amas pigmentaires en périphérie 
Vision des couleurs altérée sans axe 

Les autres examens n'ont pas été pratiqués car la malade, internée, présente des troubles 
caractériels 

OBSERVATION 8 - Famille V Figure 39 

Ascendants et collatéraux indemnes, sauf une sœur atteinte 
Début de l'affection vers 10 ans 

Vu à l'âge de 16 ans avec VOD 8/10 et VOG 9/10 et P2 de près 
F.O. D et G : maculas sans reflet remaniées, un peu jaunâtres 
Fluorographie : image en ocelle typique des deux yeux 

Vision des couleurs altérée d'axe rouge-vert pour œil droit et très légère altération pour 
œil gauche 

Périmétrie de profil : conservation du pic maculaire pour chaque œil 
Ëlectro-oculogramme : rapport d'ARDEN 1 ,5 et 1 ,4 
Électrorétinogramme : normal 
P.O.E. normaux 

VODG 5/10 à 18 ans - Dyslexique 

OBSERVATION 9 - Famille V Figure 6 

Sœur du précédent 

Début de l'affection à 10 ans 

Vue à 20 ans: VOD 4/10 - VOG 4/10 - Photophobe 

F.O. D et G : papilles pâles, maculas sans reflet, remaniées, un peu jaunâtres, 

d'aspect dégénératif 
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Fluorographie : image en ocelle avec altération plus importante des fovéolas 
par rapport au frère 

Vision chromatique normale au 15 HUE 

Périmétrie de profil : atteinte maculaire globale avec persistance du pic maculaire 
Électro-oculogramme altéré : rapports 1,55 et 1,50 
Électrorétinogramme altéré en photopique 



OBSERVATION 10 - Famille VI Figure 42 

Ascendants et collatéraux indemnes. Issu d'une famille d'un père polonais et d'une mère 
française. Deux sœurs atteintes. Frère de la malade suivante : OBSERVATION 1 1 
Vu à 17 ans : la vision étant alors de 10/10 l'année précédente, est alors de 8/10 et P2 de près 
LeF.0. est identique à OBSERVATION 11 et la 

Fluorographie objective une image œil de plume de queue de paon semblable 
aux dernières fluorographies de sa sœur Claudine 

La vision chromatique au 100 HUE est perturbée avec un axe rouge-vert de type deutan 
La périmétrie de profil montre un pic fovéolaire peu abaissé, entouré d'un scotome 
relatif profond périfovéolaire 

L'électrorétinogramme, l'électro-oculogramme et les P.O.E. sont normaux 
A 19 ans: VOD : 7/10 et VOG : 6/10 



OBSERVATION 11 - Famille VI Figure 15 et Figure 28 

Ascendants et collatéraux indemnes. Famille issue d'un père polonais et d'une mère française. 
Trois sujets d'une même fratrie atteints 
Début de l'affection à 19 ans 
A 21 ans, l'acuité est de 8/10 
Vue à 23 ans: VODG 6/10 et Pi, 5 

F.O. , aspect brillant des maculas entourées d'un liseré granité et perte du reflet fovéolaire 
(Figure couverture couleur) 

En fluorographie : présence d'une ocelle très discrète visible dès le temps choroïdien. Cette 
image va se confirmer avec l'évolution et donner l'image classique en œil déplume de queue 
de paon ultérieurement 

Revue tous les six mois pendant deux ans, elle quitte la région pour soigner une tuberculose 
pulmonaire 

L'acuité visuelle baisse progressivement jusqu'à atteindre 2/10, mais de près la vision 
restera à P3 

La vision chromatique du premier examen est à la limite de la normale et s'aggrave vers une 
dyschromatopsie d'axe rouge-vert 

La périmétrie de profil montre un pic fovéolaire abaissé, entouré d'un scotome périfovéolaire 
relatif de 2° de chaque côté du point de fixation. Le pic fovéolaire s'abaisse avec l'évolution 
de l'affection et le scotome périfovéolaire devient absolu en 2 ans d'évolution 
L'électrorétinogramme et l'électro-oculogramme sont normaux 



OBSERVATION 12 - Famille VII 



Famille issue d'un père italien et d'une mère polonaise 
Deux membres d'une fratrie atteints, ascendants indemnes 
Agé de 1 3 ans : vision de 1/10 
Champ visuel : scotome central très petit 

F.O. D et G : maculas sombres, finement pigmentées à l'exception de la partie fovéolaire 
où la rétine est atrophique 

Dans la région périfovéolaire : petits corps jaunâtres ressemblant à de petits exsudats 
Électrorétinogramme : très discrètement altéré en photopique 



OBSERVATION 13 - Famille VII 

Sœur du malade de l'OBSERVATION 12 

Agée de 20 ans lors du premier examen : la vision est de 2/10 et Ps 

F.O. droit montre une macula remaniée rouge-orangé qui contraste avec la rétine environnante, 
finement ponctuée de pigments 

La macula gauche présente une pigmentation plus intense en amas et de petits corps jaunâtres 
réfringents, accompagnant ces pigments 
Électrorétinogramme normal 

Nous n'avons pas pu suivre les membres de cette famille. 



OBSERVATION 14 - Figure 7 

Parents inconnus 

Descendance non atteinte 

Début de l'affection tardivement vers 35 ans 

Vuà36ans:VOD 7/10 - VOG 8/10 et P 2 faible 

Maculas aplasiques au Fond d'oeil 

Fluorographie : image en ocelle large ou petit œil de bœuf 

Périmétrie de profil : scotome central à prédominance périfovéolaire plus marqué à droite 
Vision chromatique au 100 HUE altérée d'axe rouge-vert de type protan 
Électrorétinogramme altéré en photopique 



OBSERVATION 15 - Famille Figure 8 

Ascendants et collatéraux indemnes. Agé de 51 ans 
Affection ancienne à début difficile à préciser 
Vision altérée plus marquée de loin 

F.O. D et G : dégénérescence maculaire bilatérale d'aspect orangé avec remaniements plus 
marqués en périfovéolaire et saupoudrage pigmentaire maculaire. 
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PLANCHE II 



Angiographies fluorescéïniques 




Fig. 9 - Obs. 16 

«œil de bœuf» 




Fig. 11 - Obs. 18 
Ocelle 




Fig. 13 - Obs. 21 
Ocelle 




Fig. 10 Obs. 17 

«œil de bœuf» 




Fig. 12 -Obs. 20 
Ocelle 




Fig. 14 - Obs. 22 
Ocelle 



Papilles un peu décolorées 

Fluorographie : image en ocelle typique assez large dont les bords extrêmes atteignent 
la périphérie maculaire 

Vision chromatique au 100 HUE : anomalie d'axe rouge-vert 
Électrorétinogramme altéré en photopique 
Électro-oculogramme : rapport 2,20 et 2 



OBSERVATION 16 - Famille IX Figure 9 

Ascendants et collatéraux non atteints 
Début de l'affection dans l'enfance vers 10 ans 
Agé de 42 ans, amblyope droit (myopie forte) 
VOD < 1/10 - VOG : 2/1 0 et P î4 

F.O. D et G : maculas presque normales, légère aplasie et remaniement pigmentaire 
Fluorographie : image en œil de bœuf - La décoloration papillaire légère 
a d'abord orienté vers un bilan névritique 
Vision chromatique perturbée sans axe 

Périmétrie de profil : scotome central très important, plus marqué en périfovéolaire 

Électrorétinogramme normal 

Électro-oculogramme : rapport d'ARDEN 1,35 et 1,42 

Revu à 44 ans : VOD : 1/20 - VOG : 1/20 et P ]4 



OBSERVATION 17 - Famille XVI Figure 10 
Affection dominante : 14 cas 

Ignorait l'existence de ses cousins éloignés atteints que l'enquête génétique lui a fait 
connaître OBSERVATION 33 
Début de l'affection vers sept ans 

Vu à l'âge de 10 ans : VODG :4/10 et P14, voit mieux au crépuscule 

F.O. dits normaux à cette époque 

Revu à 15 ans : vision de 1/10 et P4 

F.O. toujours normaux avec légers remaniements maculaires 

Vision chromatique perturbée de type deutan 

A 16 ans, le diagnostic est fait par la fluorographie (les lésions ophtalmoscopiques sont nettes) 

aspect en œil de bœuf avec fovéolas non imprégnées 

Vision chromatique altérée d'axe deutan 

A 20 ans, la vision reste à 1/10 et P4 f à 15 cm 

Avec le système téléscopique, ne change pas sa vision de OD en basse luminance, 
mais pour OG passe de 1/10 à 2/10 lorsque les tests sont éteints 
Les lésions fluorographiques restent toujours localisées à la macula 
Électrorétinogramme diminué au rouge en photopique 
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OBSERVATION 18 - Famille X Figure 11 



Ascendants et collatéraux indemnes 

Baisse de vision dans l'enfance, mauvaise vue au service militaire 
A 50 ans: VOD :4/10 - VOG :1/20 

Au F.O. :*pigmentation périfovéolaire et papilles un peu pâles en temporal 
Fluorographie : imprégnation périfovéolaire typique en ocelle plus marquée à gauche 
Vision chromatique : altérée d'axe deutan 

Périmétrie de profil : scotome central de 15° de part et d'autre du point de fixation 
Électrorétinogramme : atteinte des composantes photopiques 
P.O.E. altérés globalement 



OBSERVATION 19 - Famille XI 
Ascendants et collatéraux indemnes 

Baisse d'acuité visuelle à 32 ans, progressive d'abord d'un œil puis de l'autre avec décalage de 
6 mois à 1 an 

Vu à 38 ans: VODG, 1/10 

Au F.O. : aspect aplasique des maculas 

Fluoroscopie : imprégnation périfovéolaire bilatérale en ocelle 

Au champ visuel : scotome central bilatéral 

Revu à 42 ans, les maculas ont un aspect typique avec remaniements pigmentaires et petits 
corps réfringents jaunâtres périfovéolaires 



OBSERVATION 20 - .Famille XII Figure 12 

Ascendants et collatéraux indemnes 

Baisse de vision vers 26 ans (vue antérieure 10/10) : VOD : 2/10 - VOG 1/10 et P 6 
Rétinoscopie : macula aplasique, pas de reflet fovéolaire, papilles pâles dans les secteurs 
temporaux 

Fluorographie : image d'ocelle caractéristique, bilatérale 

Vision chromatique peu altérée au 15 HUE normale 

Périmétrie de profil : scotome central avec disparition du pic maculaire 

Électrorétinogramme normal 

A 31 ans: 1/10 et Pô 



OBSERVATION 21 - Famille XIII Figure 13 

Ascendants et collatéraux indemnes (la mère, examinée, a une macula un peu aplasique 

et une vision normale) 

Début de l'affection avant 18 ans 

Vu à 18 ans: VOD: 7/10 - VOG : 5/10 et P 2 de près 

Au F.O. : la fovéola est le siège d'un anneau dégénératif un peu clair, plus marqué à gauche 



Fluorographie : image en ocelle, limitée à la périfovéola 

Revu à l'âge de 23 ans, l'acuité visuelle est remarquablement conservée à 7/10 et 5/10 
Le F.O. montre une macula orangée et toujours le même aspect fovéolaire 
Au champ visuel : scotome central bilatéral 
Les autres examens n'ont pu être pratiqués 



OBSERVATION 22 - Famille XIV Figure 14 

Ascendants et collatéraux indemnes 

Début de l'affection à 8 ans: VOD : 2/10 - VOG : 1/10 de près, P2 et Pô 
Au F.O. : aspect de STARGARDT : maculas avec très légers remaniements pigmentaires et 
pertes des reflets. Cet aspect pourrait passer pour normal s'il n'existait pas d'altération de la visio 
Fluorographie : image en œil de bœuf, fovéolas indemnes d'imprégnation fluorescente 
Vision chromatique : deutéranopie au 15 HUE 

Périmétrie de profil : scotome périfovéolaire avec conservation d'un pic maculaire 
Électro-oculogramme : 1,20 et 1,28 



OBSERVATION 23 - Famille XVI Figure 16 

Ascendants et collatéraux indemnes 
Baisse de vision à l'âge de 16 ans 
Vuà17ans:VOD:6/10 - VOG :3/10etPs 

Au Fond d'oeil : perte du reflet maculaire, aspect un peu orangé, petits amas pigmentaires 
maculaires 

Fluorographie : imprégnation périfovéolaire en ocelle (ocelle large) bilatérale ou petit 
œil de bœuf sw les dernières fluorographies Figure 16 
Sens chromatique normal au 28 HUE 

Périmétrie de profil : scotome central ODG avec conservation du pic maculaire 
Électrorétinogramme altéré en photopique 
Électrorétinogramme maculaire altéré au rouge 
Électro-oculogramme normal dans ses rapports (2-2) 
Potentiels un peu faibles 

Électro-oculogramme maculaire : rapports faibles 1-1,2 



OBSERVATION 24 - Famille XVI Figures 30 -31 

Fait partie de la même famille que DOU . . . Roger OBSERVATION 16 et DUB . . . Léopold 
OBSERVATION 33 - 14 membres atteints 
Baisse de vision dans l'enfance 

Vue à 45 ans : VOD : 1/30 - VOG 1/50 - de près : vision inférieure à P28 
Ophtalmoscopiquement : large plage maculaire atrophique, disparition de. la rétine maculaire, 
réseau choroïdien visible surtout à gauche, quelques amas pigmentaires 
Il s'agit d'une forme évoluée qui a abouti à la destruction rétinienne - Photo couleur. Figure 31 
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En Fluorographie : imprégnation maculaire massive et vaisseaux choroïdiens visibles 
Électrorétinogramme : extinction des réponses au rouge 

OBSERVATION 25 - Famille XVII Figure 46 

Ascendants et collatéraux indemnes 

Début de l'affection au service militaire à 22 ans 

Baisse de vision progressive 

Vision de 5/10 et 3/10, myopie de -7, photophobe 

Au F.O. : les maculas sont aplasiques et pigmentées par petits amas 

La Fluorographie montre une imprégnation maculaire bilatérale, inhomogène en œil de bœuf 
((inverse» avec fovéolas plus fluorescentes 
A 32 ans: 1/15 -1/10 et P 8 - P4 

Électrorétinogramme : discrète atteinte en photopique au rouge 

OBSERVATION 26 - Famille XVIII Figure 32 

Ascendants, collatéraux et descendants indemnes 

Début de l'affection à 32 ans : VOD : 10/10 - VOG:1/20 de près EV 2 - EV14 
Quatre ans plus tard: 3/10 • 1/20 et 
Huit ans plus tard : OD : 1/20 - OG : 1/30 

Au F.O. : au début, on notait - A droite : une perte de reflet maculaire sans lésion pigmentée et 
une pâleur temporale de la papille - A gauche : la macula était remaniée et pigmentée et la 
papille un peu pâle 

Les examens para-cliniques ont recherché une part névritique à la maculopathie 
En Fluoroscopie : à droite, il existait des altérations de l'épithélium pigmentaire sur tout le 
pôle postérieur, débordant nettement la macula et existence d'une petite zone exsudative 
fluorescente aux temps tardifs ; à gauche, la macula était le siège d'une image en œil de bœuf 
La vision chromatique indique une altération d'axe bleu-jaune de l'œil droit et rouge-vert 
de l'œil gauche 

La périmétrie de profil objective un scotome central bilatéral de 15 
L'électrorétinogramme est altéré en photopique et scotopique 
L'électro-oculogramme est normal avec un rapport de 1,75 et 2,10 
Les P.O.E. sont altérés à gauche 

Revue à 41 ans, l'acuité visuelle baisse encore 3/10 -*2/10, P2f P5 OD 

OBSERVATION 27 - Famille XIX Figures 33 et 34 

Pas d'ascendants atteints - Frère atteint, examiné dans le Service en Février 1975 

(Photomontage I - Figure 27) 

Début de l'affection à 16 ans 

Vision de l'œil droit 1/10 et gauche 1/10 ; de près P14 

Au F.O. : dégénérescence maculaire bilatérale avec aspect en bave d'escargot. Petites lésions 
blanchâtres profondes en périmaculaire 
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Fluorographies : images d'ocelle assez large en petit œil de bœuf avec petites lésions 

fluorescentes en périmaculaire 

Les autres examens n'ont pu être pratiqués 



OBSERVATION 28 - Figure 44 

Ascendants, collatéraux et descendants indemnes 
Début de l'affection à 24 ans 

A 45 ans: VOD :1/30 - VOG : 1,5/10, P 2 s et P 8 de près 

Au F.O. droit : dégénérescence maculaire atrophique et pigmentée débordant l'aire maculaire 
en inférieur, atrophie plus marquée en périfovéolaire, existence de petites lésions périmaculaires 
blanchâtres associées 

Au verre à trois miroirs de GOLDMANN, les lésions sont situées dans la région profonde delà 
rétine près de l'épithélium pigmenté 

En Fluorographie : imprégnation en ocelle ou petit œil de bœuf et lésions périmaculaires 
en anneau 

Vision chromatique : altérée d'axe rouge-vert pour œil droit et d'axe bleu-jaune pour œil 
gauche 

Périmétrie de profil : OG : gros déficit global avec scotome central de 10 
Électrorétinogramme normal 
Électro-oculogramme : rapport d'ARDEN 1 ,5 et 2 



OBSERVATION 29 - 

Ascendants et collatéraux indemnes 

Vu en 1964, âgé de 23 ans, pour baisse de vision droite à 4/10 (10/10 à gauche) 

Un mois plus tard : VOG : 5/10 - VOD reste à 4/10 - P 5 et P3 de près 

Le F.O. droit et gauche montrait une image aréolaire en anneau périmaculaire, de petites taches 

blanc-jaunâtres 

La Fluoroscopie ne peut être pratiquée 

La vision chromatique est très altérée sans axe 

Revu en 1974, à 33 ans, la vision tombe à 1/10 et P10 

La périmétrie de profil montre un scotome central relatif de 3 à pentes raides 

OBSERVATION 30 - Famille XX Figures 41 et 43 

Ascendants et collatéraux indemnes 

Vient à 45 ans avec une vision de 2/10 et 5/10 f et Ps et Pô 

Au F.O. il existe une dégénérescence maculaire bilatérale, prédominante à droite, avec de 

nombreuses petites taches blanchâtres périmaculaires et un reflet en bave d'escargot maculaire 

Photo couleur - Figure 41 

La Fluorographie montre une image en ocelle typique et un anneau périmaculaire 
L'anomalie de la vision colorée au 15 HUE est d'axe rouge-vert 
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La périmétrie de profil indique un scotome central de 7 avec disparition du pic maculaire 
L'électrorétinogramme est normal 

L'électro-oculogramme est normal avec un rapport un peu plus bas à droite ; 1,7 
pour 2 à gauche 



OBSERVATION 31 - 

Aurait deux frères atteints 

Début de l'affection avant 24 ans : VOD 7/10 et VOG 9/10 

Six mois après, à 25 ans, la vision est de 1/10 et 6/10, P14 et P2f de près 

Au F.O., il existe une dégénérescence maculaire bilatérale, plus marquée à droite, avec un 

aspect de «capillarose périmaculaire» (1966) 

La vision chromatique est peu altérée au 15 HUE 

La périmétrie de profil montre un scotome tentral bilatéral de 7 à 10° 

L'électrorétinogramme est normal 

L'adaptation à l'obscurité est normale 



OBSERVATION 32 - Famille XXI Figure 45 

Ascendants et collatéraux indemnes 
Début de l'affection à 7 ans 
A 9 ans : vision de 1/10 et Ps 

F.O. remaniement pigmentaire maculaire avec petites plages blanches, arrondies, plus ou moins 
nettes sus et périmaculaires 

Fluorographie : aspect en œil de bœuf avec anneau de taches périmaculaires à peine visibles 
Vision chromatique : altérée d'axe rouge-vert 
Ëlectrorétinogramme normal 
Électro-oculogramme normal : rapports 1,8 -1,9 
P.O.E. : très altérés aux stimulations au rouge. 



OBSERVATION 33 - Famille XVI 

Fait partie de la famille des OBSERVATIONS 17 et 24, avec 14 membres atteints, 

à transmission dominante 

Début de l'affection vers 6 ans 

Vu à l'âge de 31 ans avec 2/10, 1/10 et ?(, 

Très photophobe, voit mieux à l'aurore et au crépuscule 

Au F.O. : perte de reflet maculaire avec aspect remanié et pigmentation irrégulière. 

Macula terne, sans reflet. Papille un peu pâle, mais reste du fond d'oeil normal 

Fluorographie ; image en œil de bœuf avec couronne de points fluorescents en périmaculaire, 

plus marqué en temporal inférieur 

Vision chromatique très altérée de type rouge-vert 

A 41 ans, la vision est de 1/20 et 1/30, de près P28 



PLANCHE III 
Angiographies flùorescéïniques 




Fig. 15- Obs. 11 

«œil de plume de queue de paon» 




Fig. 17 - Obs. 36 
«œil de plume de queue de paon» 
et taches périmacuiaires flavimaculées 




Fig. 19 -Obs. 40 
Fundus Flavimaculatus et 
imprégnation inhomogène maculaire 




Fig. 16 - Obs. 23 
Ocelle élargi ou petit «œil de bœuf» 
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Fig. 18 - Obs. 39 
Ocelle large ou petit «œil de bœuf» 
et taches périmacuiaires flavimaculées 




Fig. 20 - Obs. 44 
«œil de bœuf» et 
Fundus Flavimaculatus 



La périmétrie de profil montre une altération globale des seuils avec déficit fovéolaire 
plus marqué à gauche 

Électrorétinogramme altéré en photopique 
Il existe une atteinte importante dés P.O.E. 

OBSERVATION 34 - Famille XXII 

A une sœur atteinte (OBSERVATION 35) 

début de l'affection à 10 ans, aggravation progressive entre 10 et 20 ans 
A 20 ans, vision de 1/10 et Ps - Photophobie légère 

Au F.0. : les maculas sont remaniées sans pigment (la sœur a des amas pigmentaires). 
Petites taches périmacuiaires nombreuses 

Fluorographie : imprégnation maculaire bilatérale, à peine visible, en petit œil de bœuf ; 

taches périmacuiaires peu visibles 

Vision chromatique très altérée d'axe rouge-vert 

Périmétrie de profil : scotome central bilatéral de 10° et abaissement global des seuils 
Electrorétinogramme altéré en photopique - P.O.E. normaux 

OBSERVATION 35 - Famille XXII Figures 49 -50 
Sœur du précédent cas 

Première consultation à 12 ans, mais a toujours été au premier rang à l'école ; photophobe 
Vue à 26 ans : 1/10 f et 1/10, P 4 de prés 

Au F.0. : léger remaniement maculaire, pigmentation en saupoudrage et taches jaunâtres 
périmacuiaires 

Fluorographie : image en petit œil de bœuf et taches périmacuiaires peu fluorescentes non 

congruentes avec les taches ophtalmoscopiques 

La vision chromatique est altérée d'axe rouge-vert 

Périmétrie de profil : scotome central de 10° avec pic maculaire inversé 

Électrorétinogramme altéré en photopique 

Électro-oculogramme : rapports : 1 ,77 et 1 ,68 

OBSERVATION 36 - Famille XXIII Figure 17 

A une sœur atteinte de Fundus Flavimaculatus (OBSERVATION 54) 

La forme semble intermédiaire entre le STARGARDT avec taches périmacuiaires et le 

FUNDUS FLAVIMACULATUS 

Début de l'affection à 13 ans : vision de 1/10 et Ps Pô 

Au F.0. : remaniement maculaire peu pigmenté et taches blanc-jaunâtres périmacuiaires 
multiples de petite taille 

Fluorographie : imprégnation maculaire en œil de plume de queue de paon et taches 
nombreuses périmacuiaires, fluorescentes, de petite taille 
Vision chromatique altérée d'axe rouge-vert 

Périmétrie de profil : scotome fovéolaire central de 10° environ avec pic maculaire inversé 
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OBSERVATION 37 - Famille XXIV Figures 51 -52 



Ascendants et collatéraux indemnes 

Début de l'affection à 13 ans avec 6/10 et F.O. normal 

A 15 ans : 2/10 et P4, les maculas ont un aspect aplasique et sont entourées d'une auréole 
d'éléments dégénératifs blanc-jaunâtres 

Fluorographie : silence choroïdien et quelques points discrets fluorescents dans la région 

périfovéolaire à peine visibles, plus visibles en scopie 

Vision chromatique : dyschromatopsie importante d'axe rouge-vert 

En périmétrie de profil :scotome périfovéolaire - ODG 

Électrorétinogramme altéré en photopique 



OBSERVATION 38 - Famille XXV Figures 35 -36 
Ascendants et collatéraux indemnes 

Sa sœur Claudine (OBSERVATION 55) a un Fundus Flavimaculatus typique 
Début de l'affection à 8 ans, non diagnostiquée VODG 4/10 
A 10 ans: 2/10 et 3/10 

A 1 2 ans : 1/10, les fonds d'yeux sont vus normaux 
A 14 ans, la vision est de 1/10 et Pjf 

Au fond d'oeil : il existe un remaniement maculaire bilatéral plus marqué à droite avec un 
aspect en «bave d'escargot». 

Les papilles sont pâles en temporal. Autour de la macula existe un anneau de petites taches 
jaunâtres arrondies 

La Fluorographie montre une image en ocelle pleine avec fovéola fluorescente 
Altération du sens chromatique d'axe rouge-vert 
Périmétrie de profil : impossible, ne fixe pas 
Électrorétinogramme altéré au rouge en photopique 



OBSERVATION 39 - Figure 18 

Pas d'autres membres de la famille atteints 

Début de l'affection à 19 ans - Baisse progressive des deux yeux 

Vu à 23 ans avec 1/10 et P10 

Au fond d'oeil : maculas aux reflets en «bave d'escargot», d'aspect atrophiques et remaniements 

pigmentaires centraux ; en périmaculaire : petites plages blanchâtres 

Fluorographie : aspect en ocelle large ou en petit œil de bœuf 

Vision chromatique : dyschromatopsie prédominante au bleu-jaune 

Périmétrie de profil : altération des seuils liminaires avec atteinte maculaire prédominante 

(scotome central relatif) 
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OBSERVATION 40 - Famille XXVI Figure 19 



Ascendants et collatéraux indemnes 

Début de l'affection avant 16 ans : vision de 1/10 et P14 

Vu à 27 ans : vision de 1/10 ODG, P10 et Pô 

A 29 ans: 1/10 et P14 

Au F.O. : dégénérescence maculaire avec petits remaniements pigmentaires et petits corps 
jaunes périmaculaires avec aspect de Fundus Flavimaculatus du pôle postérieur à la périphérie 
Fluorographie : imprégnation multiple de taches flavimaculées, la région maculaire ne montre 
pas l'imprégnation typiqUé de STARGARDT, mais une imprégnation diffuse, inhomogène 
La vision chromatique est altérée d'axe rouge-vert 

La périmétrie de profil, à 27 ans, montre un gros scotome central absolu de 20 à pentes 

raides à droite et large de 40° à gauche 

L 'Électrorétinogramme est peu altéré (légère altération au rouge) 

L'Électro-oculogramme est hypervolté avec un rapport de 2,15 et 2 

Les P.O.E. sont diminués globalement au rouge 



OBSERVATION 41 - Figures 53 - 69 - 70 

Ascendants et collatéraux indemnes 
Début de l'affection à 12 ans 
Vu à 13 ans : 2/10 et P3 à 15 cm 

Fond d'œil : typique de Fundus Flavimaculatus avec dégénérescence maculaire et petits 
pigments maculaires - Figure 53 - Photomontage II 

Fluorographie : lésions fluorescentes flavimaculées caractéristiques et petites taches 
périmaculaires en anneau analogues à celles du STARGARDT - Silence choroi'dien 
Périmétrie de profil : scotome central relatif avec inversion du pic maculaire 
Électrorétinogramme peu altéré onde bi faible 
Électro-oculogramme : rapports 1,08 et 1,07 
A 14 ans état inchangé 



OBSERVATION 42 - Famille VI Figures 54 - 65 - 66 

A une sœur et un frère atteints de STARGARDT pur (image en ocelle) 

Début de l'affection à 13 ans 

On constate à 28 ans une vision de 1/10 et P4 

Au fond d'œil : maculas atrophiques avec pigmentations fovéolaires. La région périmaculaire est 

le siège de taches jaunâtres, pisciformes. Ces taches s'étendent jusqu'à la périphérie 

En fluorographie : image en œil de bœuf avec couronne périmaculaire de taches flavimaculées 

Vision chromatique : dyschromatopsie globale peu marquée sans axe 

Périmétrie de profil : scotome central relatif de 4° de part et d'autre du point de fixation 

Électrorétinogramme : diminution des réponses au rouge 

Électro-oculogramme subnormal : rapport d'ARDEN de 1,6 ODG 

Suivie jusqu'à 35 ans, l'état reste inchangé 



OBSERVATION 43 - Famille XXVII Figures 55 -56 



Fratrie de trois enfants dont deux sont atteints (Frère OBSERVATION 44) 

Agée de 12 ans, vision à 11 ans de 8/10 et baisse progressive à 1/10 OD et 4/10 OG 

de près : P3 et P2 à 20 cm 

Au fond d'œil : aspect normal, macula indemne, pas de lésion flavimaculée, très légers amas 
pigmentaires en périphérie. Papilles normales 

Fluorographie : lésions flavimaculées caractéristiques faites de taches irrégulières à bords 
flous, multiples et parfois plus ou moins confluentes, elles s'étendent du pôle postérieur 
à la périphérie 

Vision chromatique normale 

Périmétrie de profil : altération globale des seuils et scotome central relatif de 15° 
Électrorétinogramme normal 
P.O.E. altérés au rouge 



OBSERVATION 44 - Famille XXVII Figure 20 

Début de l'affection à 8 ans 

En quelques mois, altération bilatérale et progressive de la vue : VODG : 1/10 et Pg 

Le fond d'œil, à cette époque, est normal, la vision des couleurs normale, on pense à un pithiate 

et deux mois plus tard, la vision n'est plus que de P10 de près 

Un bilan pour névrite est entrepris et reste négatif 

□ eux ans plus tard, la vision est identique, mais des lésions maculaires sont apparues. 
L'angiographie fluorescéïnique fait le diagnostic 

A l'âge de 13 ans, après cinq années d'évolution, la vision est de 1/15 OD, 1/10 OG, 
de près Pi4f et P4 

Le fond d'œil montre des remaniements pigmentaires importants de la macula 
En fluorographie : la fovéa et la fovéola sont fluorescentes ; il existe un anneau périmaculaire 
de petites taches plus ou moins arrondies et des lésions flavimaculées au pôle postérieur 
et en périphérie 

Vision chromatique altérée d'axe rouge-vert 

Périmétrie de profil : scotome central important à pentes raides 



OBSERVATION 45 - Famille XXVIII | 

Famille avec 1 1 membres atteints, hérédité dominante 
Fait partie de quatre membres d'une même fratrie atteints 
Début de l'affection vers 10 ans 

Vue à 30 ans de l'œil droit : 1/50 et de l'œil gauche 1/10 f 

Fond d'œil : dégénérescence maculaire de type STARGARDT ; le compte .rendu, qui date 
d'il y a 14 ans, ne signale pas de lésions périphériques 
Un électrorétinogramme est fait : il est normal 

Nous rapportons cette observation, bien qu'assez ancienne, car les frères et sœurs ont eu 
récemment des examens complémentaires' confirmant l'affection de type flavimaculé 
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PLANCHE IV 
Angiographies fluorescéïniques 




Fig. 21 - Obs. 43 
«œil de bœuf» et 
Fundus Flavimaculatus 




Fig. 23 - Obs. 56 Ocelle peu visible 
et Fundus Flavimaculatus 
(couronne flavimaculée visible) 




Fig. 25 - Obs 60 
Ocelle et Fundus Flavimaculatus 
(couronne flavimaculée visible) 




Fig. 22 - Obs. 54 
Petit «œil de bœuf» plus ou moins net 
et Fundus Flavimaculatus 




FunduS Flavimaculatus 



OBSERVATION 46 - Famille XXVIII 



Le père est un frère de la patiente précédente (OBSERVATION 45) 

Début de l'affection vers 12 ans, prise pour une simulatrice, elle se rapproche du tableau 

à l'école dès la sixième 

Vision de 1/10 à 17 ans et Pio - Pi4 

Fond d'œil : dégénérescence macula ire de type STARGARDT associée à des lésions 
flavimaculées jusqu'en périphérie, existence de quelques amas pigmentaires périphériques 
Vision chromatique : peu altérée au 15 HUE 

La patiente est sujette à des lipothymies et les autres examens ne sont pas pratiqués 
en dehors de la 

Périmétrie de profil qui montre un seotome central avec inversion du pic maculaire 



OBSERVATION 47 - Famille XXVIII Figures59-60 

Sœur (OBSERVATION 45) 
Début de l'affection vers 12 ans 

Vue à la Clinique Ophtalmologique de Lille vers 35 ans : VOD : 1/20 et VOG : 1/15 
de près P4 ODG 

Au fond d'œil : destruction de toute la rétine maculaire, réseau choroïdien visible et gros amas 
pigmentés sur le foyer 

Lésions caractéristiques flavimaculées périphériques 

Il s'agit ici d'une affection évoluée de 24 ans d'âge. Les photos les plus récentes témoignent 
d'une évolution de 30 ans 

En fluorographie : les gros vaisseaux choroïdiens sont visibles au niveau du foyer 
Les lésions flavimaculées sont retrouvées en pôle postérieur comme en périphérie 
La vision chromatique n'était que très peu altérée à 35 ans 
Le champ visuel donnait un petit seotome central bilatéral 
L'électrorétinogramme était normal 



OBSERVATION 48 - Famille XXVIII 

Sœur (OBSERVATION 46) 

Vu à 23 ans - Début de l'affection à 8 ans 

Entre ces dates, a consulté plusieurs ophtalmologistes avant que le diagnostic ne soit porté 
Vision à 23 ans de 1/20 et 1/15, de près P4 

Fond d'œil : reflets en «bave d'escargot» des maculas qui sont remaniées et donnent de 
petits reflets métalliques 

Il existe de nombreux pigments maculaires et des lésions flavimaculées en périphérie 
Associées aux lésions flavimaculées en périphérie, on constate quelques petites druses aux 
bords bien nets 

La Fluorographie montre une destruction très étendue de 5 à 6 diamètres papillaires de 

l'épithélium pigmentaire du pôle postérieur 

En périphérie, on remarque les lésions flavimaculées typiques 
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La vision chromatique très altérée est de type achromate 

La périmetrie de profil donne un scotome central de 15° à pentes raides 

OBSERVATION 49 - Famille XXIX Figure 21 

Ascendants et collatéraux indemnes, en dehors d'une 
Sœur atteinte de la même affection (OBSERVATION 50) 
Début de la maladie avant 1 1 ans 
A 11 ans:VOD 1/30 - VOG 1/20 

Fond d'œil : maculas granitées très remaniées avec nombreuses petites taches blanches 
maculages et périmaculaires 
Lésions flavimacuiées périphériques 

Fluorographie : image en œil de bœuf s'étendant à toute la macula ; lésions flavimacuiées 

au pôle postérieur et en périphérie 

Vision chromatique altérée d'axe rouge-vert 

Périmétrie de profil :gros scotome central relatif avec pic maculaire inversé 
Électrorétinogramme altéré en photopique 

OBSERVATION 50 - Famille XXIX Figure 67 

Frère de l'OBSERVATlON 49 
Début de l'affection à 12 ans 
Vision de 2/10 et Pio ODG 

Maculas légèrement remaniées et aspect de Fundus Flavimaculatus jusqu'en périphérie 
Fluorographie : imprégnation périfovéolaire en ocelle et lésions fluorescentes flavimacuiées 
sur toute la rétine 

Vision chromatique altérée d'axe rouge-vert 
Périmétrie de profil : abaissement global des seuils liminaires 
Électrorétinogramme : atteinte photopique 
Électro-oculogramme : rapport d'ARDEN de 1,4 et 1,43 
P.O.E. modérément diminués au rouge 

OBSERVATION 51 - Famille XXX Figures 61 -62 

Ascendants et collatéraux indemnes 
Baisse progressive de la vision vers 12 ans 
Vue à 23 ans de 1/10 et 2/10, de près Ps 
A 26 ans, 1/10 et P 8 ODG 

Fond d'œil : dégénérescence centrù-périphérique (macula et pôle postérieur) avec gros 
remaniements pigmentaires 
Lésions flavimacuiées en périphérie 

Fluorographie : toute l'aire maculaire est imprégnée d'une fluorescence inhomogène. Cette 

fluorescence déborde largement la macula surtout en temporal 

Lésions flavimacuiées au pôle postérieur en mi-périphérie et en périphérie 

Altération globale et importante du sens des couleurs sans axe 



OBSERVATION 52 - Famille XXI Figures 57 -68 

Ascendants et collatéraux indemnes 
Début de l'affection avant 15 ans 
A20ans:VOD 1/10 et VOG 1/15 f, de près P s 

Fond d'œil : dégénérescence maculaire avec semis de ponctuations blanchâtres fovéolaires 
et taches pisciformes flavimacuiées typiques sur toute l'étendue de la rétine 
(Photo couleur du Fundus Flavimaculatus - Figure 57) 

Fluorographie : image en œil de bœuf et taches flavimacuiées fluorescentes qui prennent une 
disposition en couronne autour de la macula, mais qui s'étendent aussi jusqu'en périphérie 
Vision chromatique altérée d'axe rouge-vert 
Électrorétinogramme normal 



OBSERVATION 53 - Famille XXXII Figures 63 -64 

Ascendants et collatéraux indemnes 

Début de l'altération visuelle vers 31 ans 

A32ans :VOD 8/10 et VOG 7/10, de près P 2 et Pi,s 

Au fond d'œil : dégénérescence maculaire de type STARGARDT et couronne de taches 
flavimacuiées autour de la macula. Les taches s'étendent cependant sur toute la rétine 
Fluorographie : même aspect, image en œil de bœuf et couronne de taches flavimacuiées 
Vision chromatique altérée sans axe 

Périmétrie de profil : scotome central plus marqué du côté gauche 
Électrorétinogramme normal 



OBSERVATION 54 - Famille XXIII Figure 22 

Une sœur atteinte de STARGARDT avec taches périmaculaires en anneau (OBSERVATION 36) 
Pas d'autres cas familiaux 
Début de l'affection avant 14 ans 
A 15 ans, 1/10, de près Pôf 

Au fond d'œil : persistance du reflet fovéolaire, petites taches jaunâtres périmaculaires 
et plus en dehors : taches flavimacuiées 

Fluorographie : imprégnation maculaire inhomogène et taches flavimacuiées 
Périmétrie de profil : scotome central large de 10° avec pic maculaire inversé 
Vision chromatique peu altérée d'axe rouge-vert 
Electrorétinogramme normal, réponses au rouge un peu faibles 
Électro-oculogramme altéré : rapport 1,34 -î,37 
P.O.E. normaux 

Adaptation à l'obscurité ; normale 
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OBSERVATION 55 - Famille XXV Figures 37 -38 



La sœur a un STARGARDT avec anneau de taches périmaculaires (OBSERVATION 381 
Début de l'affection avant 20 ans 
A 23 ans, vision de 2/10 et Ps 

Fond d'œil : dégénérescence maculaire avec amas pigmentaires et lésions flavimaculées typiques 
Fluorographie : image en ocelle fovéolaire et couronne f lavimaculée au pôle postérieur, on note 
un silence choroïdien et des lésions flavimaculées s'étendant jusqu'à la périphérie 
Électrorétinogramme normal 

OBSERVATION 56 - Famille XXXIII Figure 23 

Ascendants et collatéraux sains 

Début de l'affection avant 13 ans 

A 13 ans, vision de 1/15 et 2/10 et P14 - Pô 

Fond d'œil : dégénérescence maculaire prédominant en fovéolaire et lésions flavimaculées 
périphériques avec quelques amas pigmentés en périphérie 

Fluorographie : imprégnation fovéolaire de type ocelle et taches fluorescentes flavimaculées 
périphériques 

Vision chromatique très altérée d'axe rouge-vert - Scotome central au Bjerrum de 15 

Électrorétinogramme altéré au rouge 

A 15 ans: VOD 1/30, VOG1/15 - Pi 4 f P10 

L'adaptation à l'obscurité est normale 

OBSERVATION 57 - Famille XXXIV Figure 24 

Pas d'atteinte chez les ascendants et les collatéraux 
Début de l'affection à 9 ans : vision 1/10,1/10, Pô, Ps 
A 10 ans : 1/20,1/25 et Pio,Pi4 

Fond d'œil : dégénérescence maculaire avec semis de taches maculaires blanchâtres et 
pigmentation irrégulière, taches flavimaculées en couronne inter-papillo-maculaires et 
mi-périphériques 

Fluorographie : aspect d'ocelle maculaire et Fundus Flavimaculatus très important avec lésions 
beaucoup plus, nombreuses qu'en ophtalmoscopie 

Vision chromatique altérée d'axe rouge-vert œil droit et bleu-jaune œil gauche 
Périmétrie de profil : abaissement global des seuils liminaires 
Électrorétinogramme normal au blanc et altéré au rouge 
Électro-oculogramme : rapport 1 ,6 et 1 ,6 

OBSERVATION 58 - Famille XXXV 

Mère des deux malades suivants 

Hérédité dominante (pas de consanguinité) 

Début de l'affection inconnu 

Vue à l'âge de 67 ans avec VOD: 1/10 et VOG:7/10 



Au Fond d'œil : lésions atrophiques des deux maculas avec gros amas pigmentaires 

En Fluorographie : imprégnation des aires maculaires très marquée à droite et moins nette à 

gauche. Taches f lavimaculées fluorescentes en périphérie 

Vision chromatique : dyschromatopsie nette d'axe bleu-jaune 

Périmétrie de profil : OD :scotome central presque absolu 

OG : déficit global maculaire prédominant en périfovéolaire 

Électrorétinogramme très altéré en photopique surtout au rouge 

Électro-oculogramme altéré : rapport d'ARDEN : 1,33, 1,55 



OBSERVATION 59 - Famille XXXV 

Sœur et mère atteintes (observations 60 et 58) 
Début de l'affection non précisé 
A42ans:visionde1/10f et 1/20 - Pio 

Au Fond d'œil : dégénérescence maculaire avec pigmentation semblable à celle de la sœur et 
lésions flavimaculées identiques en couronne et sur toute la rétine 
Périmétrie de profil : scotome central relatif avec inversion du pic maculaire 
Électrorétinogramme : déficit en photopique au rouge plus marqué sur œil gauche 



OBSERVATION 60 - Famille XXXV Figure 25 

Sœur et mère atteintes 

Début de l'affection avant 30 ans 

Vision à 31 ans: 1/10 

Fond d'œil : dégénérescence maculaire bilatérale atrophique et pigmentée avec couronne 
de taches flavimaculées typiques autour de la macula et en périphérique 
Fluorographie : en ocelle, lésions flavimaculées en couronne et sur toute la rétine 
Périmétrie de profil : scotome absolu de 7 à pentes raides 
Electrorétinogramme : altération des composantes photopiques 



OBSERVATION 61 - Figure 26 

Enquête génétique négative 

Début des troubles vers 10 ans avec 1/10 et 1/15 et Pio 

Fond d'œil : remaniement maculaire surtout périfovéolaire atrophique et pigmenté 

Fluorographie : imprégnation importante des maculas, image en œil de bœuf typique et 

quelques lésions peu nombreuses au pôle postérieur et en périphérie de type f lavimaculé 

Vision chromatique : dyschromatopsie d'axe bleu-jaune 

Périmétrie de profil : gros scotome central de 15 

Électrorétinogramme altéré en photopique au rouge 
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Deuxième Partie 



ETUDE CLINIQUE 



Fig. 27 - Photomontage I - Famille XIX III 2 
STARGARDT avec lésions périmaculaires en anneau 



1- CIRCONSTANCES 

de DECOUVERTE 



Le motif le plus fréquent de consultation est sans aucun doute la baisse d'acuité visuelle qui 
débute, en général, dans l'enfance. Cette baisse d'acuité bilatérale est progressive, parfois plus 
marquée d'un côté et affecte plus la vision de loin que la vision de près. 

La vision antérieure était parfaitement normale et le patient consulte pour «une paire de 
lunettes». 

Pour nos cas, l'âge de début présumé de la première atteinte visuelle se situe entre 6 ans et 25 
ans, avec un maximum de fréquence entre 7 et 15 ans. 



Tableau 3 



AGE DE 


MALADIE DE 


FUNDUS 


DÉBUT 


STARGARDT 


FLAVIMACULATUS 


0-4 


0 


0 


5-9 


7 


4 


10-14 


9 


12 


15-19 


6 


2 


20-24 


7 


0 


25-29 


1 


0 


30-34 


3 




35-39 


1 


0 


après 40 


1 


1 



En général, il n'existe pas d'autres signes fonctionnels d'appel ; la dyschromatopsie n'est pas 
perçue. Un malade sur trois signale une photophobie, parfois uniquement ressentie au cours 
des premières années de l'affection. A cette photophobie correspond l'amélioration de l'acuité 
visuelle lors de la diminution de l'éblouissement (port de verres teintés, diminution de l'éclaire- 
ment des optotypes. (Observations : 9 - 16 - 25 - 33 - 34 - 35 - 44 - 46 - 48 - 51) 

Les deux sexes sont atteints d'égale façon : 26 hommes et 1 3 femmes dans la maladie de Stargardt ; 
10 hommes et 12 femmes-dans le Fundus Flavimaculatus. (Proposants). 

La baisse de vision n'est pas toujours signalée, surtout chez l'enfant, et c'est la visite scolaire 
ou une difficulté visuelle, remarquée en classe, qui entraîne la consultation. L'examen ophtal- 
mologique n'étant pas toujours significatif, le malade consulte parfois plusieurs ophtalmologis- 
tes avant que le diagnostic ne soit établi. La vision, à l'opposé, peut encore être relativement 
bonne et ce sont les petites altérations vues ophtalmoscopiquement qui orientent le diagnostic. 



2- ASPECTS OPHTALMOSCOPIQUES 
et FLUOROGRAPHIQUES 

Ils permettent souvent, parallèlement au trouble visuel, d'affirmer le diagnostic de dégénéres- 
cence maculaire juvénile de type STARGARDT. 



1) STARGARDT 



A - OPHTALMOSCOPIE ET BIOMICROSCOPIE 

Les altérations ophtalmoscopiques, qu'elles soient maculaires ou pér'rmaculaires, sont souvent 
symétriques à tous les stades de l'affection. S'il existe parfois une différence entre les deux 
yeux, elle est légère et ne porte que sur des détails. Nous n'avons jamais observé de cas unila- 
téral, comme on peut en trouver dans la littérature (LEWINA-1924, CAVARA-1924, ROUMA- 
JON-1944, BUSSEY & BERKLEY-1950, Dl PRIMA-1951). 

L'aspect ophtalmoscopique est cependant polymorphe et varie d'un cas à un autre. Les auteurs 
qui ont insisté sur la variabilité selon les stades et les malades, soulignent «l'expressivité variable 
d'une même affection» (BEHR-1920, BIETTI-1937, FRANÇOIS J. 1949-1950, DEUTMAN- 
1971, etc. ..). 
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Fig. 31 - Obs. 24 - O.G. 



a) Altérations maculaires 



a - Stade précoce : à l'extrême début de l'affection, la macula n'apparaît pas modifiée. Les 
premiers signes observés sont la disparition des reflets fovéolaires et périmaculaires. On pour- 
rait appeler ce stade incipiens, si la vision n'était pas toujours altérée, tout au moins sur un 
œil (c'est le seul signe d'appel à ce stade). Nous n'avons jamais rencontré, au niveau de notre 
consultation hospitalière, un malade de STARGARDT ayant une vision parfaitement normale 
pour chacun des deux yeux, ni chez les proches parents de nos malades, que nous avons explo- 
rés en vue de diagnostiquer l'affection, lorsqu'ils présentaient de petites altérations maculaires 
et une vision excellente. 

a 2 - Stade de début : les altérations ophtalmoscopiques correspondent au début aux remanie- 
ments de l'épithélium pigmentaire. La macula perd son aspect homogène pour prendre une 
apparence granitée. 

Elle peut paraître faussement œdémateuse ou même kystique/car sa surface prend un aspect 
vernissé, d'où l'appellation de reflets «en bave d'escargot» que l'on obtient en faisant varier 
l'incidence'de la lumière de l'ophtalmoscope sur la rétine (Obs. 11 - Fig. 28). Associé à ces 
reflets, on a décrit, autour de la macula, un plissement de la limitante interne, très fin en rayons 
de soleil (STARGARDT-1909, DEUTMAN-1971 . . . ) parfois observé sans qu'il soit patholo- 
gique chez de jeunes sujets (Obs. 3 - Fig. 29). Cependant, la biomicroscopie du fond d'œil ne 
montre jamais de modifications des lignes de profils, prouvant ainsi l'absence de lésion œdéma- 
teuse ou rétractile. A ce stade, apparaissent aussi de très fines ponctuations blanchâtres ou jau- 
nâtres qui peuvent encercler la fovéola en anneau. La fovéola, qui semble respectée, est entou- 
rée d'une rétine grisâtre ou gris plombé (STARGARDT-1909, TILLE-1929) ce qui lui donne 
par contraste une couleur rouge orangée (Obs. 1 - Fig. 281. Les lésions périmaculaires, associées 
à ce stade, seront étudiées un peu plus loin. 

a 3 - Stade d'état : les pigmentations rnaculaires apparaissent d'abord poussiéreuses entre les 
ponctuations, elles deviennent plus importantes et se groupent en amas ou en épais flocons de 
suie sur toute l'aire maculaire, prenant parfois une disposition en ceinture autour du foyer 
central (VALUDE & SCHIFF-WERTHEIMER-1925). On peut observer en même temps de 
petites plages dépigmentées maculaires dont les limites irrégulières peuvent être bordées de 
pigments. 

Les ponctuations blanchâtres ou jaunâtres périfovéolaires du stade précédent augmentent en 
nombre, deviennent plus brunes et se répartissent sur toute la macula pour donner à celle-ci 
des reflets métalliques (SUN-1951, KOGLANSKI-1958), jaunâtres ou cuivrés ou l'aspect de 
«bronze martelé». La durée de ce stade s'étend sur de nombreuses années. 

a 4 - Stade terminal : en fin d'évolution, parfois après plusieurs décennies, il existe une plage 
maculaire ovale à grand axe horizontal où la rétine semble détruite et laisse apparaître de 
gros vaisseaux choroïdiens. On constate alors de volumineux amas de pigments souvent placés 
au centre de la lésion. L'aspect terminal étant celui d'une atrophie chorio-rétinienne et périma- 
culaire (Obs. 24 - Fg. 30). 

L'atrophie chorio-rétinienne peut déborder largement l'aire maculaire et donner un aspect 
dégénératif de tout pôle postérieur (Obs. 26 - Fig. 32). 




Fig. 34 - Obs. 27 - Fluorographie 

«œil dé bœuf» 
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Fig. 36 - Obs. 38 - Fluorographie 
9 4 de bœuf» 

§<SUf !ÎS !â ni8!âd§ §ux photos suivantes. Fig. 37 et 38 



b) Altérations rétiniennes en dehors de la macula 



b - Lésions para et périmaculaires : lors de la classification de nos observations, nous avons 
séparé les maladies de STARGARDT dites «pures» des maladies avec anneau périmaculaire : 
car leur aspect peut paraître ophtalmoscopiquement différent. Lorsque le remaniement macu- 
lage est formé d'un granité de petites taches gris-pâles ou brunes (2ème stade), il peut s'y asso- 
cier de petites lésions blanc-jaunâtres vitreuses aux bords peu nets, arrondies, situées à la péri- 
phérie de la macula dans un plan profond, surcroisées par les vaisseaux (Obs. 27 - Fig. 33 - 34). 

Elles débordent l'aire maculaire, s'étendent vers les gros vaisseaux du pôle postérieur. Décrites 
par STARGARDT et de nombreux auteurs, elles ont toujours été attribuées à la maladie de 
STARGARDT. Plusieurs auteurs dont DEUTMAN les considèrent comme une forme évoluée 
de STARGARDT, bien qu'elles n'apparaissent jamais dans certaines formes terminales. Sur nos 
14 observations de maladie de STARGARDT, avec atteinte périmaculaire, deux sujets ont 
chacun une sœur atteinte de Fundus Flavimaculatus (Obs. 36 et 54 ; Obs. 38 - Fig. 35 - 36 ; 
Obs. 55 - Fig. 37 - 38). Ces observations seraient en faveur d'une forme intermédiaire entre 
STARGARDT et FUNDUS FLAVIMACULATUS. Pourtant, ces taches sont plus petites (du 
diamètre d'un gros vaisseau) sue les taches flavimaculées, elles ont une localisation périmaculaire 
bien précise, et, par leur taille et leur aspect, évoquent de petits exsudats qui seraient consé- 
quents d'une souffrance maculaire. Nous verrons, toutefois, que les fluorographies ne confir- 
ment pas cette hypothèse et les apparentent aux lésions flavimaculées. 

b 2 - Lésions pigmentées périphériques : les remaniements de l'épithélium pigmentaire périphé- 
rique, mime dans les STARGARDT purs, peuvent entraîner l'apparition de quelques petits 
amas pigmentaires isolés. Ces pigmentations, le plus souvent de forme arrondie, peuvent prendre 
plus rarement l'aspect d'ostéoblastes (Obs. 48). 

c) Papille et vaisseaux 

Ils sont normaux du moins au début. La papille se décolore dans son secteur temporal au cours 
de l'évolution. Cette pâleur n'apparaît en général qu'aux stades évolués de la dégénérescence 
maculaire et dans les formes centro-périphériques où la maladie s'étend bien au-delà de la 
macula. 



B ASPECTS FLUOROGRAPHIQUES 



a) Lésions maculaires 

L'angiographie fluorescéïnique apparaît- d'un intérêt capital pour le diagnostic surtout pour les 
formes sans lésion ophtalmoscopique. Les modifications maculaires fluorographiques sont 
quasi constantes et varient selon les cas et leur évolution. 
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Fig. 37 - Obs. 55 
Fundus Flavimaculatus 




Fig. 38 - Obs. 55 - Fluorographie 
«Ocelle» et couronne flavimaculée 



Fig. 39 - Obs. 8 - Fluorographie 
Ocelle 




Fig. 40 - Obs. 1 - Fluorographie 
Ocelle élargi 
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Tableau 4 




Toutes les lésions sont visibles d'emblée dès le temps artériel et persistent assez longtemps après 
le temps veineux tardif. Elles n'augmentent pas en densité, ne diffusent pas le colorant et font 
penser à une lacune de la couche pigmentée, laissant apparaître par «effet fenêtre» la fluores- 
cence du fond choroïdien normalement masquée par l'épithélium pigmentaire sain. 

Elles se présentent sous forme d'image soit en : 

- ocelle 

- œil de plume de queue de paon 

- œil de bœuf 

■ dégénérescence atrophique du pôle postérieur. 

a 1 ■ L'ocelle : dans la grande majorité des cas, au stade incipiens, il existe déjà des lésions visi- 
bles en fluorographie ou fluoroscopie. On retrouve les lésions concentriques à la fovéola. 

La forme la plus fréquente et typique de début est l'image dite en ocelle autour de la fovéola : 
dès le temps choroïdien et plus nettement au temps artériel, apparaît un petit anneau situé 
autour de la fovéola (Obs. 8 - Fig. 39). Cet anneau peut être à peine visible, masqué par un 
mauvais développement des fluorographies, il sera mieux perçu en fluoroscopie. Décelé au 
début de la maladie, il correspond au semis de ponctuations blanc-jaunâtres ou brimes périfo- 
véolaires, visible en ophtalmoscopie simple et sur les photographies en couleurs. Ce n'est parfois 
qu'à postériori, et après avoir constaté l'ocelle en angiographie fluorescéïnique, que l'on décou- 
vre les lésions ophtalmoscopiques à peine visibles. 

a - L'image en œil de plume de queue de paon : l'ocelle peut s'élargir sur les bords surtout 
latéralement, elle peut même ne s'élargir que d'un seul côté (Obs. 1 - Fig. 40) ; si l'élargissement 
s'effectue des deux côtés, on aura l'aspect en œil de plume de queue de paon décrit par 
BONNIN & BOUSQUET, en 1958, (Obs. 10 - Fig. 42). 

a 3 - Image en œil de bœuf : lorsque l'épaisseur de l'anneau fluorescent périfovéolaire augmente, 
on obtient l'aspect en œil de bœuf plus ou moins gros (Obs. 30 - Fig. 43 ; Obs. 28 - Fig. 44 ; 
Obs. 32 - Fig. 45 . ..). 

Il est remarquable que la fovéola puisse rester exempte de toute imprégnation dans ces cas. On 
explique le respect apparent de la fovéola soft par l'absence ou la modicité des lésions de l'épi- 
thélium pigmentaire fovéolaire, soit, au contraire, par l'exagération de la pigmentation à ce 
niveau, due à une migration de voisinage. Cette hyperpigmentation centrale est d'ailleurs obser- 
vée à l'ophtalmoscopie dans certains cas de STARGARDT. Un autre argument en faveur de 
l'atteinte fovéolaire à ce stade est l'image «inverse» où la fovéola, au lieu d'être muette, appa- 
raît encore plus fluorescente que le reste de la macula. Dans ce cas, il n'y aurait pas de migra- 
tion pigmentaire. (Obs. 25 - Fig. 46). 

a 4 - Dégénérescence atrophique et pigmentée de la macula et du pôle postérieur : au dernier 
stade, c'est une image fluorographique de destruction totale de l'épithélium pigmentaire sur 
tout le foyer maculaire au sein duquel apparaissent de gros amas pigmentaires avec parfois des- 
truction de la chorio-capillaire (Obs. 24 -Fig. 30). Lorsque la dégénérescence déborde la macula, 
le pôle postérieur apparaît imprégné de colorant dans son ensemble, la lésion perd ses limites 
nettes et prend un aspect inhomogène mité. Sa taille peut atteindre un diamètre de 3 à 4 pa- 
pilles ou plus et l'on distingue sur toute sa surface de gros amas pigmentaires de formes varia- 
bles (Obs. 2 - Fig. 47 - 48). 



Fig. 41 - Obs. 30 - O.G. 
STARGARDT avec lésions périmaculaires en anneau 




Fig. 43 - Obs. 30 - O.D. Fluor ographie 

«œil de plume de queue de paon» 
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Fig. 44 - Obs. 28 - Fluorographie 
Petit «œil de bœuf» 
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Fig. 45 - Obs. 32 - Fluorographie 

«œil de bœuf» 



Fig. 46 - Obs. 25 - Fluorographie 
«œil de bœuf» et Fovéola fluorescente 




Fig. 48 - Obs. 2 - Fluorographie 
Chorio-capillaire détruite 
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Fig. 49 - Obs. 3B 
Lésions périmaculaires 




Fig. 50 - Obs. 35 
Lésions fluorographiques et ophtalmologiques 
non congruentes 



b) Lésions fluorographiques périmaculaires 



L'anneau de petites taches jaunâtres périmaculaires, visible en ophtalmoscopie, a son homo- 
logue en fluorographie. Cependant, dans certains cas (Obs. 27 - Fig. 33 - 34), les lésions ophtal- 
moscopiques ne sont pas visibles en fluorographie. Elles sont en fait très peu fluorescentes et 
apparaissent mieux dans d'autres cas, si l'on compare les clichés simples et fluorographiques 
(Obs. 35 - Fig. 49 - 50). Les lésions fluorescentes de l'épithélium pigmentaire ne correspondent 
pas exactement aux lésions ophtalmoscopiques et les points les plus fluorescents apparaissent 
parfois sur les photographies simples comme des zones sombres. Il faut donc conclure à l'exis- 
tence de dépôts profonds très proches de l'épithélium pigmentaire, probablement analogues à 
ceux des lésions flavimaculées. En regard des lésions fluorescentes de l'épithélium pigmentaire, 
existe donc un dépôt qui, lorsqu'il atteint une épaisseur suffisante, joue un rôle d'écran comme 
l'épithélium pigmentaire normal vis à vis de la fluorescence choroïdienne. Les lésions fluores- 
centes visibles correspondent aux lésions de l'épithélium pigmentaire insuffisamment recouver- 
tes de dépôts hyalins. 



c) Silence choroïdien 

Pour nos STARGARDT, une fois sur deux, nous avons constaté, en dehors des lésions fluores- 
centes, un silence choroïdien, c'est-à-dire l'absence de fond, ou pommelé choroïdien, normale- 
ment visible sur toute l'étendue de la rétine en dehors de la macula. Ce silence choroïdien 
accentue le contraste des lésions observées. Décrit par BONNIN, en 1971, il serait dû à une 
altération de la chorio-capillaire sous-jacente à l'épithélium pigmentaire ou à l'épaississement 
de ce dernier. 

C'est la deuxième hypothèse qui nous paraît la plus vraisemblable. Ce symptôme fluorogra- 
phique présente un intérêt particulier, car il est retrouvé dans la maladie de STARGARDT pure 
comme dans le Fundus Flavimaculatus et il implique une altération ou souffrance globale de 
l'épithélium pigmentaire. 



d) Forme sans lésion fluorescente 

Nous n'avons observé qu'un cas de STARGARDT (Obs. 37 - Fig. 51 - 52), avec fluorographie 
maculaire normale. Il peut être rapproché de ceux décrits par FRANÇOIS J. 1970 & 1971. 
Ces cas sont exceptionnels et ne doivent pas être pris en exemple dans la maladie de 
STARGARDT. Nous en discuterons ultérieurement la valeur pathologique. 
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Fig. 51 - Obs. 37 
Lésions para et périmaculaires 




Fig. 52 - Obs. 37 
Flgorographie sans lésions 



.53 Photomontage II Obs. 41 
Fundus Flavunaculatus 



Fig. 54 - Obs. 42 
(Photo couleur recto couverture) 
Fundus Flavimaculatus - Dégénérescence maculaire 
Couronne flavimaculée et taches flavimaculées périphériques 
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Fig. 55 - Obs. 43 
F.O. normal 




Fig. 56 - Obs. 43 - Fluorographie 
Fundus Flavimaculatus avec respect maculaire . 



Fig. 57 - Obs. 52 
Fundus Flavimaculatus 
Couronne flavimaculée et Dégénérescence maculaire 



2) FUNDUS FLAVIMACULATUS 



A - ASPECTS OPHTALMOSCOPIQUES ET BIOMICROSCOPIQUES 

Les caractères généraux des lésions maculaires du Fundus Flavimaculatus sont absolument 
identiques à ceux de la maladie de STARGARDT. Les lésions peuvent varier d'un individu à 
l'autre, elles sont symétriques le plus souvent et s'aggravent avec le temps. 

Il existe des formes précoces, sans lésion maculaire apparente, avec chute importante de l'acuité 
visuelle ; il existe également des formes très évoluées où le pôle postérieur est le siège d'un large 
foyer atrophique chorio-rétinien. 

Associées à ces lésions maculaires, les lésions périmaculaires et flavimaculées sur toute l'étendue 
de la rétine vont donner au fond d'oeil son aspect typique de Fundus Flavimaculatus. 

a) Altérations maculaires 

Nous retrouvons les quatre stades évoqués précédemment : 

a 1 - Stade précoce : sans lésion visible ophtalmoscopique (Obs. 43 - Fig. 55 - 56), avec dispari- 
tion des reflets fovéolaires et périmaculaires. 

On peut faire les mêmes remarques que pour le STARGARDT pur ; à ce stade la vision peut 
être très altérée, mais en général, elle est encore supérieure à 4/10. 

a 2 - Stade de début : avec apparence granitée, reflets en «bave d'escargot», plages pigmentées 
et dépigmentées, petites taches blanc-jaunâtres périfovéolaires et maculaires. 

a 3 - Stade d'état : avec de gros amas pigmentaires maculaires et remaniements maculaires 
importants (Obs. 53 - Fig. 63 - 641. 

a 4 - Stade terminal : avec destruction maculaire et même chorio-rétinienne (Obs. 47 - Fig. 59 - 
60). On observe également ici, des formes centro-périphériques avec lésions débordant large- 
ment la macula (Obs. 51 - Fig. 61 - 62). 

b) Lésions flavimaculées 

b 1 - Lésions para et périmaculaires : (Obs. 52 - Fig. 57). Elles s'identifient à celles du 
STARGARDT pur. 

b - Lésions flavimaculées : 

-couronne de taches flavimaculées ovalaires à grand axe horizontal, située à un diamètre 
papi Maire des berges de la macula (Obs. 53 - Fig. 63 -64). Ces taches flavimaculées sont identi- 
ques aux autres taches plus périphériques. Elles sont beaucoup plus larges que les taches péri- 



111 




14 



Fig. 62 - Obs. 51 - Fluorographie 
Dégénérescence centrq-périphérique 



Fig. 63 Obs. 53 
Lésions ophtalmoscopiques 
cf. FI.UQrQoraphip Fia.. 64 




Fig. 64 - Obs. 53 
Lésions fluorographiques plus importantes 
et parfois non congruentes 
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Fig. 66 - Obs. 42 - Fluorographje 1974 
Augmentation des taches flavimaculées 
certaines sont cependant moins visibles 



maculaires et prennent volontiers l'aspect pisciforme ou en queue de poisson, contrairement 
aux taches périmaculaires qui sont plutôt arrondies. 

Cette couronne disparaît, souvent noyée dans les taches multiples de Fundus Flavimaculatus. 
Comme les taches multiples dans les formes étendues du Fundus Flavimaculatus, elles sont jau- 
nâtres, vitreuses, situées au-dessous des vaisseaux, leurs contours sont flous, elles peuvent être 
confluentes selon leur nombre, leur taille varie de 240 à 800 microns (KLIEN & KRILL-1967). 
Elles augmentent en nombre dans le temps (Obs. 42 - Fig. 65, 26-5-1971 ; Fig. 66, 2-2-1974). 

En biomicroscopie, elles «'entraînent aucun soulèvement des lignes de profil et sont situées 
au niveau de l'épithélium pigmentaire. 

- lésions flavimaculées étendues : associées à cette couronne en nombre plus ou moins 
important, on trouve les mêmes taches flavimaculées sur toute la rétine ; elles s'étendent jus- 
qu'en périphérie ; leur forme et leur taille sont semblables aux taches flavimaculées de la cou- 
ronne. Elles peuvent prendre une disposition en guirlande, un peu concentrique par rapport 
au pôle postérieur. Ceci est particulièrement visible sur les photomontages publiées par 
HOLLWICH-1962 & DEUTMAN-1971. 

N.B. On peut, comme dans le STARGARDT pur, rencontrer parfois en périphérie de petits 
amas de pigments 

c) Papilles et vaisseaux 

Ils sont normaux au début. Lorsque la dégénérescence maculaire est importante, le secteur 
temporal de la papille se décolore. 



B - ASPECTS FLUOROGRAPHIQUES 



L'angiographie fluorescéïnique apparaît aussi importante dans le diagnostic de Fundus 
Flavimaculatus qu'elle ne l'était dans la maladie de STARGARDT. Elle permet le diagnostic 
alors même que les lésions ophtalmoscopiques sont à peine visibles (Obs. 43 - Fig. 55 - 56). 

a) Lésions maculaires 

Elles sont identiques à celles du STARGARDT pur : ocelle (Obs. 50 - Fig. 67), œil de plume de 
queue de paon (Obs. 52 - Fig. 68), petit œil de bœuf et œil de bœuf (Obs. 42 - Fig. 66). 

L'anneau périmaculaire est peu visible, noyé parmi les lésions flavimaculées. La taille des taches 
périmaculaires peut parfois le rappeler (Obs. 41 - Fig. 69 - 70). 
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Tableau 5 



LÉSIONS EXTRA-MACULAIRES DU FUNDUS 
FLAVIMACULATUS EN ANGIOGRAPHIE FLUORESCÉÏNIQUE 



COURONNE 
FLAVIMACULÉE 
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Fig. 67 - Obs. 50 - Fluorographie 
Fundus Flavimaculatus et Ocelle 





Fig. 70 - Obs. 41 - Fluorographie 
120 Lésions para et périmaculaires et 

Fundus Flavimaculatus 



b) Lésions flavimaculées 

Elles apparaissent comme des taches fluorescentes très visibles, dès le temps artériel, n'aug- 
mentant pas et ne diffusant pas le colorant. Elles sont les homologues des lésions ophtalmosco- 
piques à ceci près qu'elles sont souvent plus étendues et visibles que les lésions ophtalmosco- 
piques (Fig. 55 - 56). Leur forme est analogue à celle vue à l'ophtalmoscopie. Il en est de même 
pour leur disposition en couronne, ou éparse jusqu'à la périphérie. 

Il n'y a pas de correspondance absolue entre la lésion jaunâtre flavimaculée, visible ophtalmos- 
copiquement, et la lésion fluorographique observée (Obs. 53 - Fig. 63 - 64). Cette remarque a 
déjà été faite par différents auteurs (KLIEN & KRILL-1967, AMALRIC & Coll.-1968). Ces 
faits rejoignent ceux observés en fluorographie pour les lésions périmaculaires et l'explication 
pathogénique reste pour nous la même. 



g) Silence choroïdien 

Il existe aussi, comme dans le STARGARDT pur, un silence choroïdien une fois sur deux. Il 
renforce le contraste entre le fond noir et les lésions flavimaculées. 



d) Fundus Flavimaculatus avec macula normale en fluorographie 

Il a été observé une fois (Obs. 34 - Fig. 55 - 56). Nous reviendrons ultérieurement sur ce 
tableau. 



EN CONCLUSION 



II nous apparaît que les lésions ophtalmoscopiques et fluorographiques de FUNDUS 
FLAVIMACULATUS sont concentriques à la fovéola et à la macula, et qu'il existe une 
similitude parfaite des lésions maculaires et périmaculaires de la maladie de STARGARDT 
et du FUNDUS FLAVIMACULATUS. 
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3- ACUITE VISUELLE 



Le début des deux affections, STARGARDT et FUNDUS FLAVIMACULATUS, étant pro- 
gressif et survenant dans le jeune âge, il est exceptionnel d'observef des sujets dont l'acuité 
visuelle soit parfaitement normale. 

La vision, après les premiers troubles visuels ressentis, met quelques années pour tomber à 1/10 
et parfois moins. A l'interrogatoire, quelques patients se plaignent d'une altération brutale 
récente. Ces à-coups n'ont pas été confirmés chez les sujets que nous avons suivis plusieurs 
années, au contraire, il arrive que l'acuité visuelle se stabilise quelques années (Obs. 3 - 21 - 
30 - 53). 

Avec l'extension des lésions au pôle postérieur, le scotome central s'élargit et l'acuité visuelle 
continue à baisser, mais il est exceptionnel d'observer une cécité totale. La plus mauvaise 
acuité visuelle était chez un de nos patients de 1/50, tous les autres avaient une vision supé- 
rieure ou égale à 1/20. 

Nous envisagerons l'acuité visuelle : 

- lors de la découverte de la maladie 

- au stade évolué 

- en fonction des lésions fluorographiques 

- en fonction de l'âgé des sujets. 



A - ACUITÉ VISUELLE LORS DE LA DÉCOUVERTE DE LA MALADIE 



Nous avons noté au premier examen : 

a) POUR LES STARGARDT 

-10/10 d'un œil (Obs. 26-29) 

- 8/1 0 du meilleur œil (Obs. 4-8-10-14) 

- 6 à 7/10 du meilleur œil (Obs. 6 - 11 - 21 - 23 - 31 - 37). 

Un tiers des cas ont donc une vision de 6 à 10/10 du meilleur œil au premier examen. 

b) POUR LES FUNDUS FLAVIMACULATUS 

- 8/10 du meilleur œil (Obs. 53) 

- 5/10 du meilleur œil (Obs. 58) 

- 4/10 du meilleur œil (Obs. 43) 
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Tous les autres cas avaient entre 1 et 2/10 d'acuité visuelle. Il ressort donc de cette étude 
que le FUNDUS FLAVIMACULATUS se présente avec une altération visuelle plus marquée 
dès le premier examen. 



Tableau 6 



Acuité visuelle 
en dixièmes 
120 yeux 


< 1 1 23456789 10 


STARGARDT 
76 yeux 

Fundus Flavimaculatus 
44 yeux 


< 7 25 11 3947341 2 

< 9 23 8 1 1 1 1 



B - ACUITÉ VISUELLE AU STADE ÉVOLUÉ 



Il est classique de dire que le malade de STARGARDT ne devient jamais totalement aveugle. 
L'acuité visuelle est rarement inférieure à 1/20, elle se situe en général entre 1/20 et 1/10, 
la vision de près reste à PARINAUD 6 ou PARINAUD 8. Les sujets conservent donc une acuité 
visuelle de près longtemps utile. 



C - ACUITÉ VISUELLE EN FONCTION DE L'ASPECT FLUOROGRAPHIQUE 



Nous présentons, sur plusieurs tableaux, en fonction des lésions fluorographiques, l'acuité 
visuelle et l'âge de la maladie. (Tableaux 7 et 8 - 9 et 10). 

Cette étude confirme les idées de STARGARDT et de nombreux auteurs sur l'évolution de 
l'affection : 

- Les formes les plus récentes sont celles localisées à la périfovéola (type ocelle), elles ont un 
âge présumé d'évolution de trois ans, en moyenne, au premier examen. Après six ans d'évolu- 
tion, elles conservent une acuité visuelle de 3/10 à 4/10. 

- L'œil de bœuf vient ensuite, il correspond au premier examen à environ neuf ans d'évolution. 
La vision restante, après 13 ans d'évolution, aux environs de 1,2/10, reste cependant supérieure 
au dixième. 
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Tableaux 7 et 8 



ACUITÉ, ASPECT FLUOROGRAPHIQUE ÉVOLUTION 



OBSERVATION 


ACUITÉ VISUELLE 
AU PREMIER 
EXAMEN 


ACUITÉ VISUELLE 
AU DERNIER 
EXAMEN 


DURÉE 
D'OBSERVATION 


AGE DE 
L'AFFECTION 
AU DERNIER 

EXAMEN 


OCELLE 


1 


2/10 2/10 


2/10 2/10 


1 an 


5 ans 


3 


5/10 2/10 


5/10 1,4/10 


5 ans 


6 ans 


8 


8/10 9/10 


5/10 5/10 


2 ans 


B ans 


9 


4/10 4/10 


4/10 2/10 


2 ans 


12 ans 


10 


8/10 5/10 


7/10 6/10 


2 ans 


3 ans 


11 


6/10 7/10 


2/10 2/10 


4 ans 


6 ans 


14 


7/10 8/10 


7/10 8/10 


1 an 


1 an 


18 


4/10 1/10 


4/10 1/10 


1 an 


20 ans 


20 


2/10 1/10 


1/10 1/10 


3 ans 


5 ans 


21 


7/10 5/10 


7/10 5/10 


6 ans 


6 ans 


23 


6/10 3/10 


6/10 3/10 


1 an 


2 ans 


30 


2/10 5/10 


2/10 5/10 


4 ans 


4 ans 


MOYENNE 


4.7/10 


3,8/10 


3 ans 


6 ans 


OEIL DE BOEUF 


2 


1/10 1/50 


<1/50 <1/50 


10 ans 


31 ans 


4 


6/10 8/10 


6/10 8/10 


1 an 


1 an 


5 


1/10 1/10 


1/10 1/10 


1 an 


7 ans 


16 


<l/10 2/10 


<1/20 1/20 


2 ans 


32 ans 


17 


3/10 4/10 


1/10 1/10 


10 ans 


13 ans 


22 


2/10 1/10 


2/10 1/10 


1 an 


1 an 


24 


<1/50 <1/50 


<1/50 <1/50 


2 ans 


35 ans 


25 


5/10 3/10 


1/15 1/10 


10 ans 


10 ans 


27 


1/10 1/10 


1/10 1/10 


1 an 


1 an 


28 


<1/50 1,5/10 


<1/50 1,5/10 


9 ans 


21 ans 


32 


1/10 1/10 


1/10 1/10 


1 an 


2 ans 


35 


1/20 1/10 


1/20 1/10 


2 ans 


18 ans 


36 


1/10 1/10 


1/10 1/10 


1 an 


1 an 


38 


4/10 4/10 


1/10 1/10 


6 ans 


6 ans 


39 


1/10 1/10 


1/10 1/10 


1 an 


4 ans 


MOYENNE 


2/10 


1,2/10 


4 ans - 


13 ans 
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Tableaux 9 et 10 



ACUITÉ, ASPECT FLUOROGRAPHIQUE, ÉVOLUTION 



OBSERVATION 


ACUITE VISUELLE 
AU PREMIER 
EXAMEN 


ACUITÉ VISUELLE 
AU DERNIER 
EXAMEN 


DURÉE 
D'OBSERVATION 


AGE DE 
L'AFFECTION 
AU DERNIER 

EXAMEN 




DÉGÉNÉRESCENCE CENTRO-PÉRIPHÉRIQUE 




FORME AVEC DÉGÉNÉRESCENCE ATROPHIQUE DE LA MACULA ET DU POLE POSTÉRIEUR 


26 


10/10 1/50 


1/10 1/50 


8 ans 


+ 8 ans 


33 


2/10 1/10 


1/20 1/30 


14 ans 


25 ans 


MOYENNE 


3/10 


1/20 


11 ans 


16 ans 


FUNDUS FLAVIMACULATUS 


40 


1/10 1/10 


1/10 1/10 


13 ans 


13 ans 


41 


2/10 2/10 


2/10 2/10 


1 an 


1 an 


42 


1/10 1/10 


1/10 1/10 


7 ans 


18 ans 


43 


1/10 4/10 


1/10 3/10 


1 an 


2 ans 


44 


1/10 1/10 


1/15 1/10 


5 ans 


5 ans 


45 


1/50 1/10 


1/50 1/10 


1 an 


20 ans 


46 


1/10 1/10 


1/10 1/10 


1 an 


5 ans 


47 


1/10 1/15 


1/20 1/15 


6 ans 


29 ans 


48 


1/20 1/15 


1/20 1/15 


1 an 


15 ans 


49 


1/30 1/20 


1/30 1/20 


1 an 


1 an 


50 


2/10 2/10 


2/10 2/10 


1 an 


1 an 


51 


1/10 2/10 


1/10 1/10 


3 ans 


14 ans 


52 


1/10 1/15 


1/10 1/25 


5 ans 


6 ans 


53 


8/10 7/10 


7/10 6/10 


6 ans 


6 ans 


54 


1/10 1/10 


1/15 1/12 


8 ans 


9 ans 


55 


2/10 2/10 


2/10 2/10 


1 an 


4 ans 


56 


1/15 2/10 


1/40 1/15 


2 ans 


2 ans 


57 


1/10 1/10 


1/10 1/10 


4 ans 


4 ans 


58 


1/10 7/10 


1/10 5/10 


2 ans 


10 ans 


59 


1/10 1/10 


1/10 1/10 


8 ans 


8 ans 


60 


1/10 1/10 


1/10 1/10 


1 an. 


13 ans 


61 


1/10 1/15 


1/10 1/15 


1 an 


1 an 


MOYENNE 


1,5/10 


1,3/10 


3,5 ans 


8,5 ans 
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PERIMETRIES STATIQUES 




- La dégénérescence atrophique du pôle postérieur, ou centro-périphérique, est un stade ultime 
qui correspond à 16 ans ou plus d'évolution, la vision résiduelle, égale ou inférieure à 1/20, 
est très altérée. 

• Le Fundus Flavimaculatus, avec un âge moyen de cinq années, ne présente une vision restante 
que de 1,3/10 en 9 ans d'évolution. Il se situe au niveau des STARGARDT purs avec œil de 
bœuf, ce qui doit être considéré comme un stade déjà sévère. 

Ces examens comparatifs permettent de conclure : 

- que le STARGARDT est une affection lentement progressive, mais dont l'évolution semble 
plus lente que ce qui est admis classiquement 

- que le début réel précède toujours le moment où l'affection est diagnostiquée de quelques 
mois ou années 

- que les formes flavimaculées présentent une évolution plus rapide et plus sévère que les formes 
pures de STARGARDT. 

D - ACUITÉ VISUELLE EN FONCTION DE L'AGE DU MALADE 



Tableau 11 



MALADIE DE STARGARDT 


AGE AU 
1er EXAMEN 

avant 10 ans 
10 à 20 
20 à 30 
30 à 40 
40 et + 


ACUITÉ VISUELLE 
1er EXAMEN 

1,25/10 
3,4/10 
3.1/10 
3,5/10 
2,1/10 


ACUITÉ VISUELLE 
DERNIER EXAMEN 

1/10 
1,7/10 
2,3/10 
3,5/10 
1,2/10 


NOMBRE D'YEUX 

4 
24 
24 
12 
12 


FUNDUS FLAVIMACULATUS 


AGE AU 
1er EXAMEN 

avant 10 ans 
10 à 20 
20 à 30 
30 à 40 
40 et + 


ACUITÉ VISUELLE 
1er EXAMEN 

1,2/10 
1.2/10 
4/10 
1.7/10 


ACUITÉ VISUELLE 
DERNIER EXAMEN 

0,9/10 
0,9/10 
3,7/10 
1.1/10 


NOMBRE D'YEUX 

20 
10 
4 
8 
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Pour la MALADIE DE STARGARDT, les formes de l'adulte jeune et les formes tardives 
peuvent être opposées aux formes juvéniles, ces dernières ayant une acuité visuelle beaucoup 
plus altérée au premier examen. 

Pour les FUNDUS FLAVIMACULATUS, l'acuité visuelle du premier examen est déjà très 
altérée et ne varie que peu au cours de notre période d'observation (excepté la tranche d'âge de 
30 à 40 ans, qui n'est représentée que par deux sujets dont l'un possède une acuité visuelle très 
stable (Obs. 53), malgré les lésions fluorographiques très importantes (Fig. 63 - 64). 



E - ACUITE VISUELLE DYNAMIQUE 



Pour BESSIERE & Coll. en 1969, qui ont utilisé le procédé de l'acuité visuelle dynamique 
chez des malades présumés de STARGARDT, cet examen serait très précocement perturbé. 
L'altération des cônes maculaires commencerait bien avant la chute d'acuité visuelle et l'ex- 
ploration dynamique des cônes présenterait un intérêt particulier pour le diagnostic précoce 
de l'affection dans les cas douteux. Pour DELPEUCH D., cet examen aurait permis le dia- 
gnostic chez douze malades, avec acuité visuelle parfaitement conservée en photopique. Cet 
auteur a même trouvé une famille où le père de 54 ans et deux de ses fils de 12 et 17 ans 
auraient été porteurs de la maladie de STARGARDT, bien que l'acuité visuelle en photopique 
ait été strictement normale pour tous. 

N'ayant pu pratiquer cet examen, nous laissons à leurs auteurs la responsabilité de leurs 
affirmations. 



1 



4 CHAMP VISUEL 



La sensibilité différentielle a été étudiée par les méthodes classiques et en périmétrie statique. 

A - L'EXPLORATION PAR LES MÉTHODES DE BJERRUM, GOLDMAN & 
FRIEDMAN 

Ces méthodes n'apportent que des renseignements peu exploitables sur le déficit central. On 
constate cependant que : 

1 - Les isoptères périphériques conservent des limites normales dans le STARGARDT, mais 
aussi dans le FUNDUS FLAVIMACULATUS. 

2 - L'exploration du champ central montre un scotome central arrondi ou ovalaire, parfois 
relatif, parfois absolu. Il faut, cependant, ne pas attacher trop de valeur à cette recherche car les 
techniques sont entachées d'erreurs ou difficiles à réaliser du fait de l'existence d'un scotome 
central souvent très petit, au maximum de 6 à 10°, ou parfois annulaire avec la persistance d'un 
petit îlot visuel central de 1 à 2°. 

Ce scotome est enfin plus marqué au rouge (STARGARDT-1909-1913-1916-1917-, BEHR- 
1920, MORELLI-1924 . . . ). 



B - PÉRIMÉTRIE STATIQUE (HARMS) 



Elle permet d'étudier et de mesurer la sensibilité lumineuse différentielle liminaire rétinienne 
de tout point rétinien. Elle apparaît comme la meilleure méthode d'exploration sensorielle 
centrale. Elle est pratiquée sur le méridien 0-180° passant par la tache aveugle et le point de 
fixation ; l'exploration s'étend sur les 30° de part et d'autre du point de fixation. Le test 
lumineux de dix minutes de diamètre est projeté pendant une seconde sur la coupole dont la 
luminance est de 10 apostilbs. La luminance du test est accrue progressivement jusqu'à ce que 
le test soit distingué. La variation de la luminance du test se fait selon une échelle logarithmique. 

En vision photopique, la sensibilité lumineuse de la rétine décroît de la fovéola à la périphérie. 
(Courbe de type normal N). Elle diminue rapidement jusqu'à 5° de part et d'autre du point de 
fixation puis beaucoup plus lentement. Le scotome absolu entre 12 et 18 correspond à la 
tache aveugle. 
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La majorité des maladies de STARGARDT et de FUNDUS FLAVIMACULATUS étant exami- 
nées à un stade tardif (1/10 de vision), le déficit central est difficilement analysable. Seules les 
formes de. début permettent de se rendre compte de l'évolution réelle du déficit sensoriel 
central. 

Les altérations observées sont identiques pour les STARGARDT et pour les FUNDUS FLAVI- 
MACULATUS. Nous avons dégagé de cette étude deux types de courbes : 

- les atteintes maculaires globales 

- les atteintes pérrfovéolaires. 

Nous les envisageons en fonction de l'aspect évolutif de l'affection d'abord dans les fermes dites 
de début avec une vision supérieure à 4/10 (17 cas), ensuite dans les formes plus évoluées. 



a) Formes de début 

a 1 - Formes avec atteints maculaira globale : la diminution de la sensibilité est répartie sur toute 
la région maculaire, la périmétrie de profil confirme d'abord l'altération maculaire plus ou 
moins symétrique par rapport au point de fixation et sur chaque œil, de plus elle permet de ju- 
ger de la gravité de ce scotome lorsque la sensibilité est faiblement, moyennement ou gravement 
diminuée. 

a 2 - Formes avec atteinte périfovéolaire : il persiste un pic fovéolaire un peu abaissé : de chaque 
côté du pic se creuse un déficit relatif qui va s'approfondir progressivement ; ce déficit corres- 
pond à un scotome annulaire à 3° de chaque côté du point de fixation. 
Les formes de début, sans lésion fluorographique maculaire, (Obs. 37 et 43) présentent une 
altération de ce type. 

Nous reproduisons, superposées sur un seul graphique, quatre périmétries de l'Obs. 11, échelon- 
nées sur un an et demi. Sur ce graphique, le déficit périfovéolaire évolutif est particulièrement 
net. Ce sujet a d'ailleurs fait l'objet d'une publication avec son frère (Obs. 11) et sa sœur (Obs. 
42) (FRANÇOIS P. & Coll. 1973). (D 



b) Formes évoluées 

Les déficits se confirment et le scotome central relatif s'approfondit et s'élargit pour devenir 
parfois absolu et s'étendre en largeur jusqu'à 15° dans les formes les plus sévères. 



(1) PASSMORE & ROBERTSON-1975 pensent être les premiers à. décrire dans le FUNDUS 
FLAVIMACULATUS l'existence d'un scotome annulaire. Nous mentionnons ici, en 1975, 
l'existence de ce scotome plus d'une fois sur deux chez nos malades (Tableau 14). Ce scotome 
annulaire et le FUNDUS FLAVIMACULATUS ont été décrits à Lille depuis 1972. (Note de 
l'auteur, 1976). 



Tableau 12 



TYPE DU SCOTOME ET AFFECTION 





PÉRI-FOVÊOLOPATHIE 
ET SCOTOME CENTRAL 
RELATIF 


SCOTOME CENTRAL 
RELATIF 


SCOTOME CENTRAL 
ABSOLU 


MALADIE DE STARGARDT 


24 


23 


2 


FUNDUS FLAVIMACULATUS 


10 


8 


8 



Tableau 13 

TYPE DU SCOTOME ET ACUITÉ 



NOMBRE D'YEUX 


TYPE DE 


ACUITÉ VISUELLE 


EXAMINÉS 


SCOTOME 


MOYENNE 




Scotome central 




34 


relatif et scotome 


3.7/10 




périfovéolaire 




31 


Scntnme central 


1,6/10 


relatif 


10 


Scotome central 


1 /10 


absolu 


4 


Ininterprétables 





Tableau 14 

TYPE DU SCOTOME ET LÉSIONS FLUOROGRAPHIQUES 



TYPE DE SCOTOME 


OCELLE 


OEIL DE 
BOEUF 


LÉSIONS FLUOROGRAPHIQUES FUNDUS 

ÉTENDUES FLAVIMACULATUS 


10 scotomes 
centraux absolus 




4 


6 


dont 4 


31 scotomes 










centraux relatifs 


12 


11 


6 


dont 6 


(2 cas sans fluo) 










34 scotomes 










péri-foveolairés 
(4 cas sans lésion à 


16 


12 


2 


dont 12 


la fluorographie) 
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Pour BESSIERE & Coll., la périmétrie statique montrerait fréquemment des encoches plus ou 
moins irrégulières sur la pente inter-papillo-maculaire ; ces altérations associées à d'autres 
(aspect «optique» de l'acuité visuelle dynamique, électro-encéphalogramme perturbé, dys- 
chromatopsie vert-rouge de type I) leur ont permis de conclure à un processus neuro-rétinien. 

Nous n'avons pas retrouvé ces encoches et, au contraire, nos périmétries montrent l'atteinte 
rétinienne centrale et le respect de la sensibilité inter-papillo-maculaire. 



c) Variations en fonction de l'acuité visuelle et des lésions fluorographiques 

Il est intéressant de comparer deux types de déficit observés (Tableaux 13 et 14) : 

- avec le taux de l'acuité visuelle 
•avec l'aspect fluorographique. 

1) Déficit en comparaison avec l'acuité visuelle : il est normal que l'acuité visuelle soit meilleure 
dans les scotomes périfovéblaires ; de même lorsque la sensibilité centrale diminue et que le 
scotome augmente en taille et en intensité, il est normal que la vision s'aggrave. 

2) Déficit en comparaison de l'aspect fluorographique : bien que le scotome annulaire périfo- 
véolaire apparaisse comme une forme de début de l'affection, puisque nous le rencontrons 
dans les formes sans traduction fluorographique et dans les formes à acuité visuelle assez bien 
conservée, pour l'ensemble de nos cas, l'étude statistique ne fait pas ressortir une correspon- 
dance absolue entre l'altération fluorographique et le déficit périmétrique. (Tableau 14). 



EN CONCLUSION 



La périmétrie statique apparaît comme la méthode de choix dans l'exploration du déficit 
sensoriel des STARGARDT. Elle permet de localiser le déficit initial, de suivre son évolution, 
enfin de différencier le STARGARDT d'une atteinte névritique éventuelle. 
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5 VISION CHROMATIQUE 



La vision des couleurs est altérée très précocement (STAR GARDT-1 909, LANDOLT-1953, 
GUETZNER-1961, VERRIEST-1964 . . . ) il s'agit au tout début d'un très petit scotome 
central au rouge précédant même le scotome blanc ; la vision des couleurs périphériques restant 
parfaitement normale (STARGARDT-1909-1913-1916-1917,BEHR-19Z0,MORELLI-1924...). 
L'étude du champ visuel coloré étant diversement appréciée quant à sa valeur séméiologique, 
nous ne l'avons pas pratiquée et ne pouvons confirmer ces constatations. 

Nous avons étudié le sens chromatique à l'aide des tests de FARNWORTH 15 & 1Q0 HUE, 
ROTH 28 HUE et à l'anomaloscope de NAGEL (choix des tests selon l'acuité visuelle restante). 

Nos résultats confirment les notions déjà connues sur la Maladie de STARGARDT et le Fundus 
Flavimaculatus avec altération maculaire. Il existe le plus souvent une dyschromatopsie acquise 
d'axe rouge-vert de Type I (selon la classification des dyschromatopsies acquises de VERRIEST) 
qui correspond à une atteinte élective du système photopique. Lorsque la dégénérescence macu- 
laire est très évoluée, le déficit chromatique s'aggrave et peut aller jusqu'à l'achromatopsie. Plus 
rarement, dans les formes centropériphériques, il peut exister une dyschromatopsie de type 
bleu-jaune (DEUTMAN-1971). Nous présentons nos résultats sur le tableau 15 avec de sérieuses 
réserves pour les cas où la vision est dite «normale» : les seuls tests utilisés dans ces cas (15, 28, 
100 HUE) n'ayant probablement pas été assez fins pour détecter le déficit central très localisé. 

Tableau 15 

VISION DES COULEURS 



NOMBRE D'YEUX 


STARGARDT 


FUNDUS FLAVIMACULATUS 


Normale 


14 


10 


Sans axe 


4 


2 


légèrement altérée 






Sans axe 


4 


2 


moyennement altérée 






Sans axe 

sévèrement altérée 


2 


2 


Axe rouge-vert - légèrement 
et moyennement altérée 


22 


16 


Axe rouge-vert 
sévèrement altérée 


14 


2 


Axe bleu-jaune 


4 


4 
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6 L'ADAPTATION à L'OBSCURITE 



Classiquement, elle est entièrement normale dans la maladie de STARGARDT, lorsque la dégé- 
nérescence est limitée à la macula. Nous l'avons pratiquée pour notre observation 31 où elle 
s'est révélée normale. Dans les formes centro périphériques, un léger retard peut être observé 
pour les portions photopiques et scotopiques de la courbe (DEUTMAN-1971). 

Les Fundus Flavimaculatus'de nos observations 54 et 56 ont des courbes également normales. 
Pour la littérature, celles-ci sont tantôt normales, tantôt légèrement perturbées. KLIEN & 
KRILL, en 1967, ont trouvé sur 22 de leurs 23 sujets une légère perturbation (retard du point 
a surtout). 



7 ELECTROLOGIE 

A - ÉLECTRORÊTINOGRAPHIE 
a) La Technique 

La technique utilisée est classique : le photostimulateur à flash électronique (lampe à décharge 
au Xénon) est placé à 20 cm du sujet non dilaté. En photopique, l'intensité du stimulus au 
blanc est de 1 200 LUX d'éclairement sur la cornée. Pour le rouge, nous utilisons un filtre 
monochromatique de 650 mju; pour le bleu 480 mjU. 

On étudie l'électrorétinogramme scotopique après 11 minutes d'adaptation à l'obscurité, avec 
stimulus rouge et bleu monochromatiques. 

La mémorisation et l'analyse par sommation a été effectuée sur calculateur (PDP 12 DIGITAL 
EQUIPMENT CORPORATION). 

L'électrorétinogramme d'un sujet normal nous donne les types de courbes représentées 
ci -dessous : 
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b) Résultats 



Nous n'avons reporté aux tableaux 16 et 17 que les réponses en photopique aux stimulus blanc 
et rouge, l'électrorétinogramme scotopique s'étant révélé quasiment normal chez tous nos 
malades, nous n'avons pas jugé utile d'y incorporer les résultats. 

Les résultats de l'électro-oculogramme sont joints à ceux de l'électrorétinogramme et seront 
analysés ensuite. 

Les valeurs normales en photopique sous stimulation blanche pour l'onde a se situent entre 40 
et 60 avec une latence de 18 à 19 millisecondes ; pour l'onde b t se situent entre 80 et 
150 /iV avec une latence de moins de 40 millisecondes. 

45 de nos sujets ont eu un électrorétinogramme, seuls les plus récents électrorétinogrammes 
(36) ont été étudiés quantitativement sur calculateur. Nous avons groupé les sujets selon l'as- 
pect fluorographique de leurs lésions : ocelle, œil de bœuf, atteinte centro-périphérique, Fundus 
Flavimaculatus. 

Les composantes de l'électrorétinogramme photopique au blanc sont, pour tous nos cas, une 
fois sur deux entièrement normales. Lorsqu'elles sont altérées, il s'agit d'altérations le plus sou- 
vent légères, touchant indifféremment les ondes a ou bi. Ces altérations touchent d'une 
manière à peu près identique tous nos groupes, sauf pour les formes centro-périphériques où 
elles sont associées à des altérations scotopiques. 

L'électrorétinogramme photopique en stimulation à la lumière rouge est cependant plus 
souvent altéré que pour les stimulations en lumière blanche ; il semble, dans ces cas, y avoir une 
relation avec l'importance des lésions fluorographiques. 



Altérations de l'électrorétinogramme photopique au rouge : 

- ocelle : une fois sur trois 

- œil de bœuf : trois fois sur quatre 

- dégénérescence centro-périphérique : constamment 

- Fundus Flavimaculatus : quatre fois sur cinq. 

Il existe une augmentation du temps de latence des réponses pour sept cas, donc une fois sur 
cinq, et ceci plus fréquemment pour les Fundus Flavimaculatus. 

On peut conclure que nos examens donnent des résultats normaux électrorétinographiques 
lorsque les lésions sont localisées à la périfovéola ou à une faible portion de la macula. L'élec- 
trorétinogramme devient pathologique avec l'augmentation des lésions visibles en f luorographie, 
d'abord dans ses composantes photopiques en stimulation au rouge, puis dans ses composantes 
photopiques en stimulation au blanc (onde a et b t ). Enfin dans les formes plus évoluées, 
l'électrorétinogramme s'altère globalement. 



136 



Tableau 16 



STARGARDT 



ERG 


EOG 




Photopique 


Photopique 




















Observation 


Blanc 1 200 lux 


Blanc 1200 lux 


Latence 


Photopique 














ONDE 


a 


ONDE b1 


s 


bl 


au rouge 
















chiffres normaux 
























40 à 60 nV 


80 i 150 ^iV 


18 à 19mS<40mS 




>eoonV 


>440pV 


1.85 


OCELLE 


1 


60 


50 


100 


80 


N 


N 


N 


575 


520 


300 


350 


1.9 


1.5 


8 


60 


54 


120 


125 


N 


N 


N 


450 


600 


300 


425 


1.5 


1.42 


9 




très légèrement altérés 




LA 


625 


675 


400 


450 


1.55 


1,50 


10 


80 


80 


190 


190 


N 


N 


N 


780 


980 


360 


420 


2,2 


2,4 


11 


80 


60 


100 


105 


N 


N 


N 


450 


450 


250 


250 


1.8 


1,8 


14 


22 


24 


76 


60 


N 


N 


N 














15 














LA 


600 


700 


270 


350 


2,2 


2 


18 


36 


26 


40 


45 


25 25 


47 51 


TA 














20 


85 


90 


200 


130 


N 


N 


N 














23 


45 


44 


75 


54 


N 


N 


LA 














30 


70 


70 


240 


240 


N 


N 


N 


500 


750 


310 


360 


1,68 


2 


OEIL DE BOEUF 


2 


40 


35 


50 


80 


10 10 


45 80 


A 


400 


400 


250 


220 


1.6 


1.82 


4 






légèrement altérés 




A 


360 


380 


240 


240 


1,5 


1,6 


5 


15 


25 


60 


50 


N 


N 


A 














16 


42 


40 


120 


100 


N 


N 


N 


600 


500 


450 


350 


1,35 


1.40 


17 


70 


60 


150 


170 


N 


N 


A 














24 


41 


29 


73 


70 


35 68 


37 70 


TA 














25 


55 


48 


100 


95 


N 


N 


A 














28 


80 


70 


80 


80 


N 


N 


N 


450 


500 


300 


250 


1.5 


2 


32 


60 


40 


120 


140 


N 


N 


A 


700 


650 


350 


350 


2 


1.8 


35 


40 


40 


60 


60 


N 


N 


TA 


400 


500 


225 


300 


1,77 


1,68 


38 


30 


54 


120 


170 


N 


N 


TA 














DÉGÉNÉRESCENCE CENTRO-PÉRIPHÉRIQUE 


26 


40 


35 


75 


75 


N 


N 


A 


700 


750 


400 


350 


1.75 


2.10 


33 


40 


40 


60 


75 


N 


N 


A 


500 


750 


310 


360 


1.68 


2.05 


| N = NORMAL LA 


LÉGÈREMENT ALTÉRÉ TA 


- TRES ALTÉRÉ 
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Tableau 17 



FUNDUS FLAVIMACULATUS 



ERG 


EOG 


Photopique Photopique 
Observation Blanc 1200 lux Blanc 1200 lux Latence Photopique 
ONDE a ONDE bl a bl au rouge 
chiffres normaux 
40à60fjV 80 à 150 nV 18 à 19 mS<40mS 


Eblouissement Obscurité Rapport Arden 
>S00/jV X40nV 145 à 185 


40 
41 
42 
43 
49 
50 
53 
54 
56 
57 
58 
59 
60 
61 


80 80 
50 48 
70 70 
48 56 
29 27 
25 34 
50 70 
50 50 
50 80 
40 40 
17 18 
34 40 
25 20 
40 50 


140 150 
22 24 
140 100 
104 85 
60 75 
112 72 
190 160 
90 100 
200 170 
90 90 
80 95 
110 150 
120 100 
90 90 


N N 
26 26 43 45 
33 28 51 49 
N N 
N N 
N N 
N N 
N N 
N N 
N N 
22 21 44 44 
25 25 47 47 
/ / 
N N 


LA 

A 

A 

A 

A 

N 

N 

A 
TA 

A 

A 
TA 
TA 

A 


700 550 

700 500 
550 550 

635 665 


350 275 

500 350 
410 400 

400 300 


2.15 2 
16 16 

1,4 1,43 

1,35 1,40 

1,6 1,6 
1.33 1,55 
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c) Comparaison avec la littérature 



Les plus récentes publications sur le STARGARDT insistent sur l'altération fréquente de 
l'électrorétinogramme : NIEMEYER, en 1969, sur 65 cas, ne trouve que trois fois un électroré- 
tinogramme normal ; PINKERS, en 1971, sur 32 cas, ne trouve que deux fois un électrorétino- 
gramme normal ; STANG0S, en 1972, trouve un électrorétinogramme altéré 8 fois sur 10. 

Sur nos 24 électrorétinogrammes de STARGARDT, nous n'avons que 7 électrorétinogrammes 
normaux. Si, comme PINKERS, en 1971, nous incluons à nos STARGARDT les formes flavi- 
maculées, sur les 39 électrorétinogrammes, trois seulement sont entièrement normaux. 



B - ÉLECTRO-OCULOGRAPHtE 



a) La Technique 

L'électro-oculogramme étudie le potentiel de repos cornéo-rétinien, il est considéré comme le 
reflet du fonctionnement «jonction épithélium pigmentaire - rétine». 

Le protocole utilisé est celui de la plupart des auteurs. Le sujet est placé 12 minutes dans 
l'obscurité, puis 12 minutes à l'éblouissement au blanc. On demande au patient de regarder des 
sources lumineuses à 30° de part et d'autre, qui s'allument alternativement, soit une déflexion 
totale à chaque mouvement oculaire de 60°. 

Les potentiels sont enregistrés à partir d'électrodes placées horizontalement aux canthus 
externe et interne de chaque œil. Les potentiels obtenus à chaque déflexion sont analysés 
pendant 20 secondes à chaque minute de l'examen. Une moyenne des différents potentiels pour 
chaque minute est calculée. 

On détermine le rapport de ARDEN de la façon suivante : le plus fort potentiel obtenu lors de 
l'éblouissement (6ème ou 7ème minute en général) divisé par le plus faible potentiel obtenu à 
l'obscurité (en général la 10éme minute d'obscurité). 

b) Résultats 

L'électro-oculogramme effectué sur 22 sujets (16 STARGARDT et 6 Fundus Flavimaculatus) 
nous a permis de constater que les altérations étaient identiques pour les deux affections. 

a 1 - Rapport de ARDEN : nous considérons que le rapport de ARDEN est : 

- normal au-dessus de 1,70 

- sub normal entre 1 ,50 et 1 ,70 

- pathologique au-dessous de 1,50. 
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Nos résultats se répartissent selon le tableau 18 : 



Tableau 18 



RAPPORT 
DE ARDEN 


2 4 23 22 21 2 19 18 


17 1 B 15 

1,1 1,0 1,3 


1 4 1,3 


NOMBRE 
D'YEUX 


1 2 2 8 1 5 


4 6 8 


5 2 




19 yeux normaux 


18 yeux 
subnormaux 


7 yeux 
pathologiques 



Il est donc difficile de tirer une conclusion ferme. Selon les opinions, les résultats subnormaux 
peuvent être rapprochés soit des résultats normaux, soit des résultats pathologiques. 



a - Amplitude des potentiels de base : si l'on étudie l'amplitude des potentiels de base, on 
constate que ceux-ci sont anormalement bas. 

Ils doivent être normalement supérieurs à 800 ySI pour l'éblouissement et supérieurs à 400 juV 
pour l'obscurité. 

Pour les potentiels de base à l'éblouissement, nous n'avons que deux cas supérieurs à 800 pSI , 
pour les potentiels de base à l'obscurité nous n'avons que 3 yeux avec un potentiel supérieur 
à 440 /M. 

Pour nos électro-oculogrammes, les potentiels de base ne sont donc normaux qu'une fois sur 
vingt. 

a 3 - Comparaison avec la littérature : pour le Fundus Flavimaculatus, l'électro-oculogramme est 
subnormal ou anormal ; pour le STARGARDT, on considère globalement l'électro-oculogram- 
me normal dans les formes localisées à la macula et l'électro-oculogramme anormal lorsque les 
lésions s'étendent vers la périphérie. Cependant, dans les publications les plus récentes, les for- 
mes uniquement maculaires ont fréquemment un rapport subnormal. (DEUTMAN-1971, 
PINKERS-1971, DORNE & ESPIARD-1971, STANGOS & Coll.-1972). 

PINKERS (1971) a comparé les électro-oculogrammes avec l'acuité visuelle restante : pour un 
électro-oculogramme normal, l'acuité visuelle était supérieure à 1/10 et pour un électro-oculo- 
gramme altéré, l'acuité visuelle était inférieure à 2/10. Pour nos cas, il existe aussi une corréla- 
tion rapport de ARDEN - acuité visuelle : 

A.V. moyenne 

-électro-oculogramme normal 2,8/10 

- électro-oculogramme subnormal 2,4/10 

- électro-oculogramme anormal 1 ,5/1 0 

De nombreux auteurs comparent également rapport de ARDEN et électrorétinogramme. La 
plupart (sauf STANGOS & Coll., en 1972) trouvent un électro-oculogramme plus fréquem- 
ment altéré ... 
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Les auteurs comparent électrorétinogramme et électro-oculogramme dans le but de déterminer 
quel est le plus sensible dans cette affection, mais aussi pour essayer de localiser le primum 
vovens de l'affection. L'électrologie, dans ses techniques actuelles, ne permet pas de conclu- 
sions physiopathologiques valables pour nous : si l'on considère le rapport de ARDEN, l'électro- 
étinogramme est plus souvent altéré (en photopique au rouge surtout) ; mais si l'on considère 
es potentiels de base de l'électro-oculogramme, nous rejoignons la plupart des auteurs et trou- 
/ons un électro-oculogramme plus fréquemment altéré que l'électrorétinogramme. 



C - POTENTIELS OCCIPITAUX ÉVOQUES 



- Résultats comparés 

Mormaux pour TASSY, en 1966, et JAYLE & TASSY, en 1967. Ils ont été pratiqués chez 11 
ie nos sujets. Les résultats sont résumés ci-après : 





Normaux ou 
légèrement 
altérés 


Altérés au 
rouge 


Globalement 
altérés 


MALADIE DE STARGARDT 


3 


2 


3 


FUNDUS FLAVIMACULATUS 


1 


2 





Ils ne sont donc normaux ou légèrement anormaux qu'une fois sur deux. Lorsqu'ils sont globa- 
lement altérés (Obs. 18, 26, 33), on note toujours une pâleur du secteur temporal de la papille. 
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8- EXAMEN GENERAL 
et ASSOCIATIONS 

Nos sujets examinés n'ont montré aucune anomalie ou tare spécifique associée à la maladie de 
STARGARDT, soit au Fundus Flavimaculatus, en particulier aucune manifestation neurologique. 

Nous restons très réticents quant aux associations possibles et très nombreuses de la littérature. 
Si certaines semblent fortuites pour d'autres, il semble que le terme de MALADIE DE 
STARGARDT ou de FUNDUS FLAVIMACULATUS a été employé à mauvais escient. 

Ces associations consistent pour la maladie de STARGARDT en affections neurologiques, endo- 
criniennes, auditives, cutanées, oculaires (hétérochromie de FUCHS, dystrophie cornéenne, 
kératocone . . . ). Pour le Fundus Flavimaculatus, la principale association est la maladie de 
STARGARDT. Ceux qui s'intéresseraient éventuellement à ces publications trouveront les réfé- 
rences dans l'ouvrage de DEUTMAN (1971). 
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GENETIQUE 



Seuls, deux membres sur nos 61 cas n'ont pu faire l'objet d'une enquête génétique. Nous avons 
dressé les arbres généalogiques pour 51 de nos sujets examinés, ce qui correspond à 35 généa- 
logies. L'examen des ascendants et collatéraux a été effectué chaque fois que cela a été possible. 
Nos investigations génétiques confirment les notions classiques. 



La maladie de STARGARDT et le Fundus Flavimaculatus sont des affections récessives autoso- 
males dans la majorité des cas. Nous en retrouvons les caractères essentiels : 

• plusieurs membres d'une fratrie peuvent être atteints 

- parents indemnes 

- nombre égal d'hommes et de femmes atteints 

- un enfant sur quatre de parents hétérozygotes est atteint, comme nous le verrons plus loin. 



Nous avons trouvé pour la Maladie de STARGARDT, une transmission dominante pour 25 
généalogies dressées ; pour le FUNDUS FLAVIMACULATUS, deux familles à transmission 
dominante sur 10 généalogies. La dominance dans la Maladie de STARGARDT est connue, 
elle a même fait considérer cette forme comme une entité, par contre le FUNDUS 
FLAVIMACULATUS n'a été qu'exceptionnellement trouvé dominant (DUKE-ELDER & 
DOBREE, KAREL-1968, MERIN & LANDAU-1970. KRILL & DEUTMAN-1972). <D 



(1) DUKE-ELDER & DOBREE, cités par KRILL & DEUTMAN. auraient constaté l'existence 
de cas dominants. La famille décrite par KAREL serait atteinte de dru ses dominantes (nous 
n'avons pu vérifier les illustrations). KRILL & DEUTMAN signalent l'existence de familles 
dominantes (pas de publication). MERIN & LANDAU, seuls, ont publié une famille probable- 
ment dominante sous l'appellation de Maladie de STARGARDT. Nos deux familles dominantes 
semblent donc exceptionnelles, aussi les avons nous publiées, en 197S, dans les B.S.O.F. (Note 
de l'auteur, 1976). 




FORME 





DOMINANTE 
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Tableau 19 



AFFECTION ET 
NOMBRE DE 
GÉNÉALOGIES 
DRESSEES 


MEMBRES 
ATTEINTS DANS 
CES DIFFÉRENTES 
GÉNÉALOGIES 


TOTAL DES 
MEMBRES DANS 
LES FRATRIES 
ATTEINTES 


MEMBRES 
ATTEINTS LEURS 

ENFANTS ET 
LEURS FRATRIES 


TOTAL DES 
FRATRIES DONT LE 
MEMBRE ATTEINT 
A ÉTÉ EXAMINÉ 


MEMBRES ATTEINTS 

EXAMINÉS ET 
AUTRES MEMBRES 
ATTEINTS DE LA 
FRATRIE 


24 

STARGARDT 
RECESSIFS 


34 


87 








1 

STARGARDT 
DOMINANTS 


14 


45 


45 


17 


7 


B 

FUNDUS FLAVI 

MACULATUS 

RÉCESSIFS 


10 


19 








2 

FUNDUS FLAVI 

MACULATUS 

DOMINANTS 


16 


33 


59 


29 


12 



Tableau 20 



NOMBRES 
D'ENFANTS 
PAR FRATRIE 


irf) 

PROPORTIONS ET 
POURCENTAGES 
DE FRATRIES A 
ENFANTS NON 
ATTEINTS 


ni 

UN ENFANT 
ATTEINT 


ni 

DEUX ENFANTS 
ATTEINTS 


u3 

TROIS ENFANTS 
ATTEINTS 


1 


P 3/4 - 75 S 


q - 1/4 - 25 % 






2 


P- - 9/16 56 % 


2pq = 6/16 38 % 


q ; = 1/16 = 6 % 




3 


p' - 27/64 42 % 


3p-q - 27/64 ^42% 


3pq : = 9/64 = 14 X 


q 1 = 1/64 = 1.5 X 



Tableau 21 



GRANDEUR DE 


NOMBRE DE 


NOMBRE 


VALEUR 


VARIANCE 


LA FRATRIE 


FRATRIES 


D'ATTEINTS 


THÉORIQUE 




STARGARDT 


1 


3 


3 


3 


0 


2 


5 


7 


5.715 


0.5 


3 


9 


13 


11,673 


2.367 


4 


1 


2 


1.463 


0.42 


5 


2 


2 


3.278 


1,184 


7 


2 


4 


4.04 


1.94 


TOTAL 


22 


31 


29.169 


6.411 


FUNDUS FLAVIMACULATUS 


1 


3 


3 


3 


0 


2 


1 


1 


1.143 


0.122 


3 


3 


4 


3.891 


0.7S9 


S 


1 


2 


1.639 


0,592 


TOTAL 


8 


10 


9.673 


1,503 
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3 PROPORTIONS THEORIQUES 
et PROPORTIONS OBSERVEES 



A - HÉRÉDITÉ DOMINANTE 



Pour prouver qu'une maladie est dominante, il faut montrer qu'un enfant sur deux est atteint, 
lorsque l'un Mes parents est touché. Si l'on ne tient pas compte des enfants sains de parents 
atteints, la proportion de sujets atteints trouvée doit être encore plus élevée. 

Pour notre famille dominante de STARGARDT, nous ne trouvons qu'un membre sur trois. Si 
l'on ne considère que les fratries dont un sujet au moins a été examiné à l'hôpital ou par un 
ophtalmologiste, on trouve 7 sujets atteints pour une population de 17 membres. (Tableau 19). 

Pour nos deux familles dominantes de Fundus Flavimaculatus, nous ne trouvons également 
qu'un membre sur quatre atteint. Si l'on ne considère que les fratries de membres examinés à 
l'hôpital ou par un ophtalmologiste, on trouve 12 sujets atteints sur une population de 29 
membres. (Tableau 19). 

Ces chiffres sont inférieurs à ceux que l'on devrait normalement trouver ; il faut donc admettre 
un «défaut de pénétrance». 



B - HÉRÉDITÉ RÉCESSIVE 



Pour prouver qu'une maladie est récessive, il faut montrer qu'un enfant sur quatre est atteint 
(homozygote) lorsque les parents sont hétérozygotes. 

L'existence d'un couple d'hétérozygote dans une population n'est révélée que lorsqu'un de leurs 
enfants est atteint et il existe des unions où les parents, bien qu'hétérozygotes, ont la chance de 
n'avoir uniquement que des enfants normaux. 

La probabilité théorique d'avoir tous les enfants d'une même fratrie indemnes varie selon le 
nombre d'enfants de la fratrie. 

Par la méthode dite à priori «sélection complète», on admet que la proportion réelle des sujets 
atteints est q = 1/4, la proportion des sujets sains étant p = 1 - q = 3/4. La probabilité 
d'avoir tj enfants atteints est donnée par le développement du binôme (p + q)s s étant le 
nombre d'enfants dans la fratrie. Le premier terme p s étant la probabilité de n'avoir aucun 
•flfant malade. 
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Pour une fratrie de deux enfants, on a : 



(p + q) 2 = p 2 + 2 pq + q 2 donc 



nO = p 2 7r1 = 2 pq tt2 = q 2 



Pour une fratrie de trois enfants, on a : 



(p + q) 



3 = p 3 + 3p 2 q + 3pq 2 + q 3 donc 



ïïO = p 3 



7r1 = 3 p 2 q 



7r2 = 3 pq 2 



7x3 = q 3 



(voir Tableau 20) 



A l'aide de tables déterminées à partir de ces probabilités où l'on trouve le nombre moyen de 
sujets atteints par fratrie, selon la dimension de la fratrie et les variances admises, nous avons 
étudié nos fratries récessives pour lesquelles un arbre généalogique était dressé (méthode de 
BERNSTEIN). 

Nous trouvons une concordance parfaite avec les chiffres théoriques pour les STARGARDT 
récessifs comme pour les FUNDUS FLAVIMACULATUS récessifs. La pénétrance des formes 
récessives est donc ici normale (Tableau 21). 



ANATOMIE PATHOLOGIQUE 
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RESUME 

des DIFFERENTES ETUDES 

A - MALADIE DE STARGARDT 



Les études anatomo-pathologiques sont peu nombreuses et, comme nous allons le constater, 
elles n'ont été pratiquées que dans les formes évoluées de l'affection : 

- les cas publiés par HARMS, en 1904, et BEHR en 1921, sont considérés comme n'étant pas 
certains (âge des malades 77 ans et 78 ans - examens anatomo-pathologiques après décès, sans 
illustration photographique). 

- KLIEN, en 1950, a étudié un œil retiré lors d'une exentération pour épithélioma malpighien 
kératinisé infiltrant de l'orbite, chez un sujet âgé de 60 ans pour lequel les troubles visuels, 
dûs à la dégénérescence maculaire, avaient commencé à 57 ans. 

- PAUFIQUE & HERVOUET, en 1962, ont eu l'occasion d'énucléer un œil, atteint de la mala- 
die de STARGARDT, chez lequel un mélano-sarcome s'était développé dans le secteur supéro- 
nasal, sans atteindre la macula. Ce malade, âgé de 35 ans, était connu comme malade de 
STARGARDT depuis l'âge de 15 ans. 

- VAIL & SHOCH, en 1965, étudièrent les yeux d'une femme âgée de 78 ans, atteinte de dégé- 
nérescence maculaire progressive et dominante. Cependant, le prélèvement des yeux, aux fins 
d'études histologiques, a ét effectué tardivement et l'état de conservation des pièces est assez 
mauvais. 

- BRIHAYE-VAN GEERTRUYDEN, en 1962, ont étudié l'œil atteint de dégénérescence 
progressive maculaire d'un sujet décédé à l'âge de 31 ans, qui présentait une ataxie spino-céré- 
belleuse. 

- BLODI, en 1966, a résumé les précédentes études histologiques de cette façon : «l'estampille 
typique est une disparition complète des éléments visuels de l'aire maculaire. Les cônes maculai- 
res ont disparu, de même les cônes et bâtonnets de la région périmaculaire. L'épithélium pig- 
mentaire a aussi disparu de cette aire et seuls quelques noyaux dégénérés sont visibles entre la 
membrane de BRUCH et la limitante externe. 

A l'extérieur, vers la périphérie, une couche de tissu vascularisée anastomotique peut s'étendre 
entre la membrane de BRUCH et les couches atrophiques externes de la rétine. 

L'extension de l'atrophie semble s'accroître avec l'âge ; ainsi, chez les sujets âgés, la surface 
s'étend d'autant plus que la macula s'altère et secondairement sur les berges apparaissent des 
altérations prolifératives ou dégénératives. 

Les couches profondes de la rétine peuvent montrer une dégénérescence cystoïde et il peut 
exister des dépôts de calcium. Les altérations prolifératives apparaissent surtout au niveau de 



151 



l'épithélium pigmentaire. Elles sont habituellement tachetées, circonscrites de temps en temps, 
subtiles et légères, la membrane de BRUCH et la choroïde et notamment la chorio-capillaire ne 
montrent pas d'altérations pathologiques notables.» 

Il s'agit, comme nous l'avons déjà dit, d'études portant sur des STARGARDT aux stades ulti- 
mes et il est impossible d'en tirer des conclusions valables sur l'atteinte initiale de l'affection. 



B - FUNDUS FLAVIMACULATUS 

KLIEN & KRILL, en 1967, ont étudié un œil chez un homme de 19 ans atteint de Fundus 
Flavimacuiatus avec atteinte maculaire (comme l'indique la fluorographie de l'autre œil). 

Cet œil avait dû être énucléé à la suite de plaies de cornée avec hernie de l'iris, cataracte trauma- 
tique et luxation du cristallin. Il existait deux ruptures choroïdiennes dont une s'étendant de la 
macula à la papille. Bien que cet œil n'ait été énucléé qu'après 8 mois, à la suite de complica- 
tions hypertoniques, les résultats sont intéressants. Les auteurs ont observé des lésions siégeant 
uniquement au niveau de l'épithélium pigmentaire, la rétine sus-jacente étant normale. Il 
existait : 

1 - Un déplacement du noyau de l'épithélium pigmentaire de la base vers le centre de la cellule. 

2 - Une ligne particulière de condensation de granules pigmentaires au centre de la cellule ou 
près de la partie interne de la cellule. 

3 - Une accumulation de substance pathologique principalement dans la moitié interne de la 
cellule en une zone circonscrite. 

4 - De grandes variations de dimensions de la cellule - quelques unes beaucoup plus larges que 
la normale et d'autres plus petites -, sans granules pigmentaires ou noyaux visibles. 

Les altérations de l'épithélium pigmentaire étaient diffuses et accompagnées d'une accumula- 
tion de substance pathologique surtout localisée dans les cellules. Cette substance fut identifiée 
comme un acide mucopolysaccharique (acide hyaluronique). 

NEWELL, KRILL, FARKAS (1971) ont repris les préparations de cet œil pour les étudier en 
microscopie électronique. 

Les altérations autolytiques importantes des coupes histologiques n'ont pas permis l'étude 
détaillée cellulaire. 

Ces auteurs ont cependant constaté que les dépôts d'acide hyaluronique, situés vers l'apex de la 
cellule de l'épithélium pigmentaire, avaient une structure homogène en rayon de miel et que 
leurs contours internes, formés de multiples identations, entouraient les articles externes des 
photorécepteurs. Bien que l'acide hyaluronique se situe au niveau des franges des cellules de 
l'épithélium pigmentaire, aucune altération des photorécepteurs n'est signalée dans cette étude. 
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PHYSIOPATHOLOGIE 



Si le rôle de l'hérédité dans la dégénérescence maculaire juvénile type STAR GARDT est indis- 
cutable, le mécanisme intime de l'abiotrophie tissulaire n'est pas encore connu. 

On peut concevoir que le processus dégénératif dépende d'un défaut enzymatique non encore 
identifié, mais on ne connaît pas encore le point de départ exact de l'abiotrophie. 

Les investigations anatomiques ne concernent que des cas très évolués et très tardifs et aucune 
conclusion ne peut être tirée de ces examens. 

Il faut donc se baser sur l'évolution clinique de l'affection à ses débuts pour essayer de con- 
naître le lieu initial de l'altération. 

Il s'agit d'une atteinte rétinienne exclusive des cônes, avec cependant une participation de l'épi- 
thélium pigmentaire. Les fluorographies, nous l'avons vu, montrent, dans la majorité des cas, 
une atteinte précoce de cet épithélium pigmentaire. L'électro-oculogramme montre un abaisse- 
ment des potentiels d'action. 



Le point de départ siège-t-il dans le cône, dans l'épithélium pigmentaire, au niveau du couple ? 
Il nous est impossible de répondre actuellement à cette question, mais certains faits méritent 
d'être soulignés : 

- Bien qu'exceptionnel, le respect de la région maculaire peut être observé aussi bien dans le 
STARGARDT que dans le FUNDUS FLAVIMACULATUS. Il existe des cas où la fluorographie 
montre une région maculaire intacte sur le plan pigmentaire (FRANÇOIS J.-1970, FRANÇOIS 
J. & Coll. -1971) (Obs. Personnelles 37 et 43 - Fig. 51 et 52 - 55 et 56). 

- Lors de l'évolution de l'affection, les altérations de l'acuité visuelle correspondent au début 
à un scotome annulaire associé à une diminution de la sensibilité rétinienne centrale. On peut 
concevoir alors une altération globale de l'aire maculaire. La densité cellulaire extrême au ni- 
veau du bouquet de cônes centraux permet une fonction relativement suffisante et la persis- 
tance d'un pic maculaire en périmétrie statique. Il peut donc s'agir d'une atteinte primitive 
du cône. 

- La participation de l'épithélium pigmentaire est cependant certaine : le scotome périfovéo- 
laire correspond aux lésions observées en fluorographie (aspect en ocelle), il est observé précoce- 
ment (Obs. 37 et 43I, aussi bien dans les STARGARDT que dans les Fundus Flavimaculatus. 
Le silence choroïdien fluorographique peut être lui aussi considéré comme une anomalie de 
l'épithélium pigmentaire. 

- L'association STARGARDT - lésion flavimaculée est un argument de plus en faveur de l'al- 
tération de l'épithélium pigmentaire. Il existe chez ces malades, ceci a été prouvé anatomique- 
ment, (KLIEN & KRILL-1967), une surcharge cellulaire en mucopolysaccharides, qui, au 
début, ne correspond pas aux lésions fluorographiques, mais qui ensuite donne des lésions de 
l'épithélium pigmentaire créant alors l'effet «fenêtre». 
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- Il est cependant curieux de constater que, bien que ces dépôts et ces lésions de l'épithélium 
pigmenta ire soient généralisés, il n'y ait aucune souffrance décelable sur le plan rétinien des 
bâtonnets (champ visuel périphérique, adaptométrie.électrorétinigrammescotopique normaux). 



Il semblerait donc que ces lésions de l'épithélium pigmentaire soient induites par un trouble 
métabolique, celui-ci peut éventuellement ne retentir que sur le cône au début. 

Nous ne pouvons, comme on le voit dans l'état de nos connaissances, aller plus loin dans le mé- 
canisme intime de cette curieuse maladie héréditaire qui est, pour nous, une maladie du, couple 
cône-épithélium pigmentaire. 
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ETUDE NOSOLOGIQUE 



Elle portera sur deux points : 



- l'identité ou la différence entre STARGARDT et FUNDUS FLAVIMACULATUS 

- l'identité ou les différences entre les dégénérescences juvéniles maculaires proches de la mala- 
die de STARGARDT et la maladie de STARGARDT elle-même. 



1-MALADIE de STARGARDT 
et FUNDUS FLAVIMACULATUS 

Il ressort de notre étude personnelle et de l'analyse bibliographique que la maladie de Stargardt 
et le Fundus Flavimaculatus doivent actuellement être considérés comme une seule et même 
affection. 

Nous avons vu que, sur le plan historique, STARGARDT, dans sa publication princeps, décri- 
vait, chez certains malades, un aspect ophtalmoscopique identique à celui décrit ultérieurement 
par FRANCESCHETTI sous le nom de Fundus Flavimaculatus. 

Nous avons vu l'identité absolue des deux maladies sur le mode clinique et évolutif, dans l'as- 
pect fluorographique, dans les investigations paracliniques (électrotétinogramme et électro- 
oculogramme). 

Il en est de même dans la transmission hérédo-familiale de la maladie où l'hérédité récessive 
autosomale est le mode habituel, mais où l'on peut rencontrer parfois le mode dominant. 

L'identité des deux maladies est d'ailleurs partagée par certains auteurs qui utilisent le terme 
STARGARDT flavimaculé pour les Fundus Flavimaculatus (PINKERS-1971, IRVINE-1972, 
JAEGER-1973, FRANÇOIS P.-1973). D'autres auteurs hésitent encore ; ils rangent l'aspect 
flavimaculé avec dégénérescence maculaire parfois dans les STARGARDT, parfois dans les 
Fundus Flavimaculatus, selon que les altérations maculaires trouvées sont importantes ou mini- 
mes, ou selon les fratries. 

L'argument majeur généralement avancé pour séparer ces deux affections est qu'il existe «des 
cas de Fundus Flavimaculatus sans dégénérescence maculaire» tout comme «des cas de Mala- 
die de STARGARDT sans Fundus Flavimaculatus» (FRANÇOIS J.-1974, Arch. Ophtal.). 

L'existence même des formes pures de Fundus Flavimaculatus demande à être discutée. Pour 
considérer un Fundus Flavimaculatus «pur» il ne faut, bien entendu, aucune atteinte macu- 
laire ophtalmoscopique ou fluorographique. 

Comme nous l'avons rappelé dans l'historique de cette affection, bon nombre de formes pures 
des premières publications n'étaient pas des Fundus Flavimaculatus : pour cette raison, lorsque 
nous avons revu la littérature, nous avons extimé nécessaire, pour authentifier ces formes, l'es- 
tampille photographique et fluorographique. 
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- Des treize formes pures de la description princeps de FRANCESCHETTI et de FRANÇOIS, 
autant que l'on puisse en juger, seuls les sujets 6 et 10 pouvaient présenter un Fundus Flavima- 
culatus comme il est actuellement décrit (KLIEN & KRILL 1967, DEUTMAN-1971, BABEL- 
1972), mais ils étaient âgés de 64 et 82 ans et l'angiographie, non pratiquée à cette époque, ne 
peut les authentifier. 

- Des formes pures de KLIEN & KRILL (1967), 5 avaient des lésions maculaires et une atteinte 
visuelle importante ; la seule f luorographie de ces 5 cas (le cas 26) montre bien une image f luo- 
rescéïnique maculaire de type STARGARDT. Pour les quatre autres cas, qui étaient présentés 
sans altération maculaire, la seule fluorographie (Cas 21 de l'histopathoiogie) montre un ocelle 
périfovéolaire net de l'œil gauche. 

Le fait qu'il puisse exister des Fundus Flavimaculatus avec vision excellente n'implique pas la 
non atteinte maculaire et n'a rien d'étonnant en soi car nous l'avons observé dans les formes de 
STARGARDT et dans nos Fundus Flavimaculatus ; il existe alors une périfovéolopathie et si la 
vision reste conservée assez longtemps, en périmétrie de profil, on constate bien le déficit péri- 
fovéolaire qui va s'aggraver progressivement. 

C'est probablement le cas du sujet 3 dW de DEUTMAN-1971, où l'angiographie fluorescéïni- 
que montre des lésions importantes périfovéolaires ; pour le sujet 4 Ba, il existe aussi des 
altérations fluorographiques maculaires. 

Nous n'avons donc jamais rencontré de formes pures soit personnellement dans nos observa- 
tions, soit dans l'étude de la littérature. Nous souhaitons que, pour les publications à venir de 
ces 'formes, on puisse constater l'intégrité de la macula en ophtalmoscopie, fluorographie et 
périmétrie de profil, d) 



On sait qu'il existe des maladies de STARGARDT sans lésion flavimaculée. C'est pour nous le 
fait de l'expressivité variable de la maladie. La forme avec «embarras» périmaculaire (Obs. 26 
à 39) étant une forme intermédiaire entre STARGARDT pur et Fundus Flavimaculatus. 

Nous avons montré que l'on peut rencontrer dans un même pédigree : 

- des sujets présentant une affection de STARGARDT pure et d'autres un STARGARDT avec 
«embarras)) périmaculaire flavimaculé (Obs. 16, 24 et 33). 

- des sujets présentant une affection de STARGARDT pure et d'autres, un Fundus Flavimacu- 
latus typique (Obs. 9, 10 et 42). 

- des sujets présentant une affection de STARGARDT avec «embarras» flavimaculé périmacu- 
laire et d'autres avec Fundus Flavimaculatus typique (Obs. 36 et 54 ; 38 et 55). 



(1) Nous avons, en 1976, publié deux de nos cas de Fundus Flavimaculatus apparemment purs 
où l'on constate, en périmétrie de profil, une atteinte maculaire et au 100 HUE une dyschroma- 
topsie d'axe rouge-vert. B.S.O.F. 1976. (Note de l'auteur-1976). 
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Il existe dans les deux types, STARGARDT pur et Fundus Flavimaculatus, un silence choroï- 
dien qui est, pour nous, l'homologue de l'altération de l'épithélium pigmentaire. 

Cette altétation apparaît plus précocement dans le Fundus Flavimaculatus, en raison de l'exis- 
tence de dépôts de mucopolysaccharides au sein de la cellule pigmentée et donc visible ophtal- 
moscopiquement. Ces dépôts peuvent masquer le colorant au début, puis lors de la dégénéres- 
cence pigmentaire correspondre à un effet fenêtre caractéristique de l'affection. Cette altération 
de l'épithélium pigmentaire ne retentit pas sur la cellule sensorielle sus-jacente au niveau de la 
périphérie (KRILL 1967). 

□ans la région maculaire, si l'atteinte sensorielle est précoce, les altérations de l'épithélium pig- 
mentaire le sont également, ainsi que le prouvent les fluorographies. Le potentiel évolutif des 
formes pures de STARGARDT est, nous l'avons vu, beaucoup moins rapide et important que 
celui des formes flavimaculées. 



Tous ces faits sont autant d'arguments qui plaident en faveur de l'unicité de la maladie dont 
l'expressivité serait variable. Nous espérons que : 

- soit par la mise en évidence d'un facteur causal identique, peut-être enzymatique, 

- soit par le perfectionnement des méthodes d'investigations, 

- soit par l'étude histologique de la rétine des deux maladies à un stade précoce, 

cette identité puisse être admise par tous. 



2 - DEGENERESCENCES 

du POLE POSTERIEUR PROCHES 

de la MALADIE de STARGARDT 

Quatre types de dégénérescence ont été décrits : 

- dystrophie maculaire juvénile dominante 

- dystrophie des cônes 

- rétinopathie pigmentaire centrale et péricentrale 

- dystrophie cônes-bâtonnets. 



Ces affections, paraissant assez rares, font actuellement l'objet de nombreuses publications. 
Elles sont différenciées de la maladie de STARGARDT sur divers critères héréditaires et surtout 
électrorétinographiques. 
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A - DYSTROPHIE MACULAI RE JUVÉNILE DOMINANTE 



Cette affection, semblable en tous points à la maladie de STARGARDT, est constituée de fa- 
milles de maladie de STARGARDT dominantes. La distinction a été préconisée par SORSBY & 
DAVEY-1955, et DEUTMAN-1971. La maladie semblerait, sur le plan clinique, de début plus 
tardif et d'évolution moins rapide, donc plus bénigne. 

Notre famille de STARGARDT dominante ne semble pas avoir eu une évolution différente des 
familles à hérédité récessive. La gravité est la même et le début précoce : 10 ans (Obs. 16), dans 
l'enfance (Obs. 24), 6 ans (Obs. 33). 

L'existence de transmission dominante de Fundus Flavimaculatus devrait inciter à distinguer, si 
l'on suit SORSBY & DAVEY ainsi que DEUTMAN, deux maladies flavimaculées. Ce qui donne- 
rait quatre affections très proches : maladie de STARGARDT récessive et dominante et Fundus 
Flavimaculatus récessif et dominant. 

Les deux transmissions différentes, observées dans deux maladies voisines ou identiques, nous 
font douter de l'individualisation de la dystrophie maculaire juvénile dominante. 



B - DYSTROPHIE PROGRESSIVE DES CONES OU 
DYSTROPHIE DES CONES 

Décrite par SLOAN & BROWN-1962 et GOODMAN & Coll. 1963. 

- Sur le plan clinique, elle est caractérisée : par un début dans les deux premières décades de la 
vie, par une atteinte visuelle importante, parfois photophobie ou nyctalopie ou même nystag- 
mus acquis. On trouve au champ visuel, un scotome central relatif ou absolu, à l'adaptation à 
l'obscurité une courbe monophasique sans point a, un sens chromatique très altéré, de type 
rouge-vert ou plus rarement bleu-jaune, qui évolue rapidement vers l'achromatopsie. 

- Sur le plan ophtalmoscopique, elle s'accompagne d'altérations maculages qui rappellent la 
maladie de STARGARDT ou la rétinopathie à la chloroquinine : l'image fluorographique est en 
général du type «œil de bœuf» (KRILL & Coll.-1973. BABEL & STANGOS-1972. L'électro- 
rétinogramme est très altéré surtout en photopique. L'électro-oculogramme est normal au 
début puis pathologique. 

L'affection est parfois dominante (KRILL & DEUTMAN-1972), parfois récessive (SLOAN & 
BROWN-1962, GOODMAN-1963-1966 . . . ). 
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Tous ces signes décrits comme caractéristiques sont aussi rencontrés dans la maladie de 
STARGARDT typique. Dans ses premières publications, l'affection nous a semblé bien isolée, 
en raison d'altérations d'emblée très graves de la vision des couleurs précédant la chute de 
l'acuité visuelle et par un électrorétinogramme très pathologique. L'étude des plus récentes 
publications surprend, car on y retrouve pêle-mêle non seulement toutes les formes de la mala- 
die de STARGARDT, mais aussi d'autres affections (FRANÇOIS J. & Coll. -1974, Ophtalmolo- 
gica 255-285) : 

- maladie de STARGARDT à fond d'œil normal 

- dégénérescence maculaire de STARGARDT récessive 

- dégénérescence maculaire dominante (type STARGARDT) 

- maladie de STARGARDT centropériphérique 

- Fundus Flavimaculatus 

- rétinopathie pigmentaire centrale 

- sclérose choroïdienne aréolaire centrale 

- rétinite pigmentaire 

- rétinite pigmentaire en secteur. 

Le terme de dystrophie des cônes apparaît à travers cette publication comme celui d'un syn- 
drome électrorétinographique et l'idée d'une affection bien individualisée, que l'on pensait 
trouver à la lecture des premières publications (SLOAN & BROWN-1962, GOODMAN & Coll.- 
1963-1966, KRILL & DEUTMAN-1972), s'efface sous la multitude des formes cliniques 
ophtalmoscopiques. 

Si l'on s'en tient à la description de KRILL & DEUTMAN, il semble tout de même que ces 
auteurs isolent bien une entité à électrorétinogramme photopique très altéré ou éteint. Nous 
pensons cependant que seul cet électrorétinogramme la distingue nettement du STARGARDT 
actuellement, et que cette affection pourrait être simplement une forme clinique de la maladie 
de STARGARDT. 

C - RÉTINOPATHIE PIGMENTAIRE CENTRALE ET PÉRICENTRALE 
(OU RÉTINITE PIGMENTAIRE INVERSE) 

DUKE-ELDER, en 1940 et 1967, a défini cette affection qui reste très controversée, il s'agit 
d'une «dégénérescence où les altérations pigmentaires, plutôt que d'être en bouquet d'aspect 
arachnéen ou en points noirs éparpillés, prenaient la forme d'une île encerclant la macula». 
Pour la forme péricentrale, il s'agit «d'une affection montrant un aspect entre la véritable 
rétinopathie centrale et les lésions classiques de la forme équatoriale chez laquelle une zone 
pigmentée apparaît immédiatement autour de la macula, souvent avec une bonne vision cen- 
trale conservée». 

Si la forme péricentrale fait plus penser à une rétinite pigmentaire, la forme centrale se rappro- 
che des STARGARDT centropériphériques. 
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Dans la forme centrale, la macula no» maie au début est entourée de pigmentations en ostéo- 
blastes ; la rétine périphérique est ric male, il existe un scotome annulaire autour du point de 
fixation. La vision des couleurs est altérée d'axe bleu-jaune. L'adaptation à l'obscurité est nor- 
male. L'électrophysiologie est peu caractéristique : l'électrorétinogramme est normal ou peu al- 
téré au début (sauf pour RUEDEMANN-1966 et FRANÇOIS J. & Coll.-1971-1974). L'électro- 
oculogramme est normal au début, puis rapidement subnormal. L'angiographie laisse apparaître 
des lacunes de l'épithélium pigmentaire sur tout le pôle postérieur. 

Si la vision est normale au début, elle s'altère rapidement et, dans ces cas, il n'existe pas de si- 
gnes qui permettent de différencier la maladie de STARGARDT centropériphérique de la réti - 
nite pigmentaire inverse. On comprend alors toutes les réserves et controverses sur cette affec- 
tion, d'autant plus que beaucoup d'auteurs ont décrit des STARGARDT centropériphériques 
typiques comme des rétinites pigmentaires inverses. (Von ROTH-1930, LUX-1961). 



D - DYSTROPHIE CONES-BATONNETS 



Caractérisée par une atteinte simultanée cônes et bâtonnets, l'atteinte de ces derniers étant 
très discrète, cette maladie présente une courbe d'adaptation à l'obscurité monophasique et 
haute. Il existe une diminution importante de l'acuité visuelle dès le début de l'affection avec 
une perturbation du sens des couleurs importante. Il existe un scotome central avec parfois un 
léger rétrécissement des isoptères périphériques. L'électrorétinogramme indique une atteinte 
très prononcée des cônes associée à une altération moins importante des bâtonnets. L'électro- 
oculogramme est altéré. 

Ce type d'altération ressemble beaucoup aux dégénérescences maculaires juvéniles centropéri- 
phériques et nous rejoignons tout à fait l'opinion de DEUTMAN, en 1971, qui les classe dans 
les STARGARDT centropériphériques très évolués. 
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DIAGNOSTIC 



Le diagnostic d'un STARGARDT pur ou flavimaculé n'est pas aussi facile qu'on pourrait le 
croire dès l'abord. 



1-Au STADE PRECOCE 
ou DE DEBUT 



Les lésions ophtalmoscopiquemeht visibles sont minimes et ceci explique qu'un bon nombre de 
ces malades soient l'objet d'erreur diagnostique, DEUTMAN y insiste à juste raison. Il s'agit 
d'adolescents, parfois d'enfants, dont le comportement peut influencer le diagnostic. On parle 
de trouble fonctionnel, de pithiatisme, voire d'hystérie, pour expliquer le trouble visuel sans 
grande explication ophtalmoscopique. On porte le diagnostic de névrite optique axiale, comme 
nous l'avons fait, chez quelques-uns de nos malades. 

En fait, le diagnostic peut, à ce stade, être affirmé : 

- par la fluorographie qui fera apparaître des lésions soit maculaires, soit flavimaculées 

- par la périmétrie de profil qui montre un scotome périfovéolaire et non une atteinte de la 
pente inter-papillo-maculaire 

- par l'étude soigneuse des antécédents du malade à la recherche de phénomènes héréditaires 
récessifs ou dominants. 



Le trouble visuel chez le jeune patient attire l'attention sur la macula qui apparaît anormale 
à l'examen. 




MANIFESTATIONS 
OPHTALMOSCOPIQUES 
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A - POUR LES FORMES DE STARGARDT PUR, 
ON ÉLIMINE FACILEMENT : 



a) Les thésaurismoses avec dégénérescence ganglionnaire 
(type SPIELMEYER-VOGT) 

- où l'aspect ophtalmoscopique est totalement différent : tache rouge-cerise entourée d'un 
halo grisâtre 

- où la fluorographie ne montre aucune lésion de l'épithélium pigmentaire, du moins au début 
(voir plus loin œil de bœuf) 

- où l'électrorétinogramme et l'électro-oculogramme ne sont pas perturbés 
■ où les manifestations neurologiques associées sont constantes. 

b) Les dégénérescences des couches superficielles de la macula, 
le Rétinoschysis central 

Ici la macula prend un aspect cystoïde avec plis radiaires très visibles en biomicroscopie. Il s'y 
associe des lésions périphériques caractéristiques : aspect marqueté, kyste périphérique, décolle- 
ment rétinien, condensation vitréenne. 

La fluorographie est normale 
L'électrorétinogramme montre un déficit b 1 
La transmission est récessive, liée au sexe 
L'affection n'atteint que les hommes. 

c) La dégénérescence vitelliforme 

Le problème ne peut se poser qu'à un stade évolué de cette affection. 
L'acuité visuelle est souvent meilleure. 

Ophtalmoscopiquement, il est rare que le matériel vitellin ait totalement disparu. 

Sur le plan fluorographique, la destruction de l'épithélium pigmentaire est souvent plus intense 

et plus large. 

L'électrorétinogramme est normal, mais l'électro-oculogramme est très perturbé en particulier 
le rapport deARDEN. 

Enfin l'affection est pratiquement toujours dominante. 

d) Les dégénérescences rétiniennes acquises (latrogëne) 

d 1 - Rétinopathie par anti-paludéens : c'est l'aff ection qui, sur le plan clinique, ressemble le 
plus au STARGARDT. Baisse d'acuité visuelle avec au début respect du bouquet de cônes 
centraux ; périfovéolopathie vraie en périmétrie statique ; trouble de la vision chromatique ; 
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aspects ophtalmoscopique et fluorographique voisins de la maladie de STARGARDT avec 
apparition de «l'œil de bœuf» caractéristique. (Fig. 71). Il peut exister une altération électro- 
rétinographique et électro-oculographique. Au stade terminal : atteinte centropériphérique 
avec remaniements atrophiques et pigmentaires périphériques, vaisseaux rétiniens rétrécis et 
atrophie optique. 

Le diagnostic se fait par l'interrogatoire du malade en mettant en évidence l'intoxication 
responsable. 

Il est intéressant, cependant, de comparer sur le plan évolutif et pathogénique, ces deux affec- 
tions. Ici la \( ' n de l'épithélium pigmentaire sous l'influence du toxique a été expérimentale- 
ment prouvée (BABEL J.-1969), le retentissement rétinien n'est que secondaire. 

Il n'est pas impossible qu'il en soit de même pour la maladie de STARGARDT. 

d 2 - «L'œil de bœuf» : l'aspect fluorographique en «œil de bœuf» peut être retrouvé dans dif- 
férentes maladies. DEUTMAN, en 1973, à Heidelberg, signale cet aspect dans : la maladie 
de STARGARDT, la dystrophie des cônes, la dystrophie cônes-bâtonnets, la maladie de 
SPIELMEYER-VOGT, la rétinopathie à la chloroquinine, mais aussi dans une affection encore 
innominée qu'il a découverte dans une famille sur trois générations, où les sujets présentaient 
cet «œil de bœuf» fluorographique et une acuité visuelle normale. 

Nous avons, nous-même, trouvé un cas avec une image en «œil de plume de queue de paon», 
où l'acuité visuelle était tout à fait normale. Cependant, la périmétrie de profil nous a révélé un 
déficit périfovéolaire net. (Fig. 72). 

L'étiologie de ces cas ne peut être que très prudemment envisagée. L'existence d'une hérédité 
dominante semblerait indiquer qu'il s'agit d'une affection génétique proche de la maladie de 
STARGARDT, mais moins grave. Cependant, la non évolutivité des lésions montre qu'il s'agit 
probablement de phénomènes anciens cicatriciels et dans ce cas, il pourrait bien s'agir d'une 
intoxication exogène transitoire au mécanisme analogue à celui de la rétinopathie à la chloro- 
quinine. 



B - POUR LES FORMES FLAVIMACULÉES, LE DIAGNOSTIC 
EST ENCORE PLUS AISÉ 

a) Les druses disséminées, 

ou dégénérescences colloïdes, ou dégénérescences hyalines .... Tantôt dégénératives, tantôt 
héréditaires, elles peuvent s'accompagner tardivement de lésions maculaires. Lorsqu'elles sont 
héréditaires, elles peuvent être récessives ou dominantes. 

Elles apparaissent sur le plan fluorographique totalement différentes : petites taches fluo- 
rescentes arrondies à limites nettes, disséminées sur tout le fond d'œil, avec une prédilection 
maculaire. (Fig. 73). 
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b) La Rétinite ponctuée albescente 

Elle se diagnostique aisément par l'électrorétinogramme très altéré dans le complexe 
scotopique. 



c) La dégénérescence vitelliforme éclatée ou multiple 

Exceptionnelle, elle peut cependant prendre certains aspects du FUNDUS FLAVIMACU- 
LATUS (TURUT P.-1972), le diagnostic est alors fait par l'enquête familiale et l'examen des 
autres sujets atteints (FRANÇOIS P.-1969, TURUT P.-1972). 



3-Aux STADES TARDIFS 



Le diagnostic dans ces cas est souvent rétrospectif, basé sur l'évolution de la maladie, l'âge de 
début de l'affection, plutôt que sur les caractéristiques ophtalmoscopiques. 

Toutes les dégénérescences choroïdiennes ou rétiniennes, touchant l'épithélium pigmentaire, 
donnent un tableau voisin d'atrophie chorio-rétinienne maculaire avec ses conséquences fonc- 
tionnelles et électrologiques. 

C'est, à cette époque, l'enquête génétique soigneuse qui permet de porter le diagnostic exact. 
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THERAPEUTIQUE 



Il n'existe pas actuellement de traitement de la maladie de STARGARDT. Aucune thérapeu- 
tique ne peut en arrêter l'évolution inexorable, même si le diagnostic a été précoce. 



Il est cependant utile d'en faire le diagnostic pour plusieurs raisons : 

■ permettre l'orientation de l'individu atteint 

■ l'aider dans son comportemeaî.par des appareillages optiques 

■ lui donner des conseil eugéniques. 



1- ORIENTATION SOCIALE 
de L INDIVIDU ATTEINT 



Tout dépend de l'âge d'atteinte du malade : 

- s'il est en âge scolaire, il est conseillé de l'orienter vers une école d'amblyope ou même 
d'aveugle. Sa formation professionnelle sera calculée en fonction du trouble visuel futur. L'édu- 
cation en braille, parallèlement à la formation de voyant, devrait être pratiquée. 

- s'il a dépassé l'âge scolaire, il n'existe que peu de centres de rééducation professionnelle, ce 
qui fait que les formes de l'adulte donnent généralement plus de difficultés pour la réinsertion 
socio-professionnelle. 



Nous l'avons essayé chaque fois que possible, mais les résultats en sont décevants. Les systèmes 
utilisés sont : 

• en vision de prés 

- addition de fortes puissances, ce qui équivaut au système microscopique 

- ou appareillage télescopique avec bonnette additionnelle. 

• en vision de loin 

- appareillage télescopique avec système afocal de grossissement 1 ,8. 




APPAREILLAGE OPTIQUE 
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On observe très souvent l'abandon des systèmes télescopiques en raison : 

- du manque de champ, dû à l'augmentation du grossissement 

- de l'étendue du scotome annulaire qui empêche, même en cas de conservation du pic fovéo- 
laire, d'embrasser un champ de vision suffisant (un seul mot est lu sur une ligne, d'où diffi- 
cultés à se localiser sur la ligne elle-même et d'une ligne à l'autre) 

- l'augmentation progressive de ce scotome 

- l'instabilité infantile fréquente 

- le préjudice esthétique et l'infirmité «affichée». 

Il s'agit pourtant d'une aide qui peut être utile mais qui, n'étant tolérée que très peu de temps 
en port continu (5 à 10 minutes), n'a satisfait que cinq de nos malades sur 23, susceptibles 
d'être appareillés et chez qui les essais ont été effectués. 



3- CONSEILS EUGENIQUES 

Ils s'adressent rarement aux parents, étant donné l'âge d'apparition de la maladie chez leurs 
enfants. (Tableau 20). 

Pour l'individu atteint, une enquête génétique est indispensable : 

- si l'affection apparaît dominante, les risques de transmission doivent lui être signalés 

- si l'affection apparaît récessive, le pourcentage infime d'atteinte des enfants l'autorise à pro- 
créer. Il faut toutefois lui signaler les risques importants d'un mariage consanguin. 
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CONCLUSION 



Après une revue générale des nombreuses publications parues sur le maladie de STARGARDT 
et le FUNDUS FLAVIMACU LATUS, et une étude personnelle de 39 malades atteints de 
STARGARDT et 22 de FUNDUS FLAVIMACU LATUS, nous pouvons apporter les conclusions 
suivantes : 

- Maladie de STARGARDT et FUNDUS FLAVIMACULATUS sont deux affections identi- 
ques dans leurs caractéristiques cliniques, électrophysiologiques et génétiques. Il existe entre la 
forme strictement maculaire et la forme flavimaculée étendue, une forme intermédiaire avec 
«embarras» périmaculaire. Le fait que l'on ait retrouvé ces trois formes associées indifférem- 
ment au sein de mêmes fratries nous amène à penser qu'il s'agit d'une seule maladie à expressi- 
vité variable. 

- La Maladie, que STARGARDT a décrite en 1909, correspond tout à fait aux faits énoncés, 
puisque, sur les sept sujets décrits dans l'observation princeps, six étaient des formes flavi- 
maculées. 

- La Maladie de STARGARDT, qu'elle soit pure ou flavimaculée, présente des aspects ophtal- 
moscopiques et fluorographiques typiques que nous avons rappelés et qui nous ont servi à poser 
le diagnostic. Nous avons distingué les lésions maculaires des lésions extra-maculaires, ces deux 
types de lésions coexistant deux fois sur trois. 

- Sur le plan fonctionnel, l'acuité visuelle tombe en quelques années à 1/10, puis continue 
très lentement à s'altérer dans le temps. Le déficit fonctionnel, objectivé par l'étude de la vision 
chromatique, la périmétrie de profil et l'électrorétinogramme, est dû à l'altération grave des 
cônes maculaires dans les formes localisées à la macula ; lorsque les lésions s'étendent sur tout 
le pôle postérieur et même plus loin dans les formes centropériphériqu.es, si l'altération reste 
prédominante pour les cônes, il s'y associe une atteinte des bâtonnets. 

- La dysfonction du neuro-épithélium s'associe à une altération précoce de l'épithélium pig- 
menta ire comme le montrent les fluorographies et les électro-oculogrammes. 

-- Bien que son tableau clinique soit assez typique, la maladie de STARGARDT apparaît très 
polymorphe : 

- dans l'âge d'apparition 

- dans ses aspects ophtalmoscopiques 

- dans les formes observées à l'intérieur d'une même famille. 

C'est ce qui lui a valu l'appellation de «fourre-tout». 

- C'est pourquoi, on a cherché à isoler d'autres affections dégénératives maculaires juvéniles. 

Notre analyse et la revue des publications faites sur ces nouvelles entités ne nous permettent 
que de retenir, comme forme plus individualisable, la dystrophie des cônes dans la conception 
de KRILL& DEUTMAN. 
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- L'hérédité du STARGARDT pur ou flavimaculé est très fréquemment récessive, mais il 
existe des formes dominantes qui ne doivent pas'être individualisées. Il n'existe aucune théra- 
peutique, mais l'évolution de l'affection ne conduit pas à la cécité totale ; l'acuité visuelle de 
1/20 et le champ visuel périphérique conservé permettent aux sujets de mener une certaine acti- 
vité professionnelle, bien que l'handicap les limite dans leurs études et leurs professions. 

- La pathogénie reste inconnue, il s'agit probablement d'un trouble enzymatique. L'atteinte 
primitive ne peut être située avec certitude bien que l'altération fonctionnelle soit certaine au 
niveau du cône, l'épithélium pigmentaire souffre de façon très précoce. Il est donc possible 
que le trouble métabolique agisse au niveau de la jonction épithélium pigmentaire et neuro- 
épithélium. 
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